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مقدمة 

حققت العلوم البيولوجية ثورة فى العلومات متذ بداية النصف الثانى من القرن العش ري انعکست على كثير من 
لتطبیتات الزراعية والطبية. وتلقی الأمراض الوراثية عظيم الاهتمام فی المجتفع الطبی ولدى الثتفين والعموم على 
آقسواه لا تسببه من تأثير سلبى على الصاب وأسرته وأيضا على المجتمع وكذلك للآتطباع العام ез» sl‏ 
وقد قتحت الإنجازات العلمية الحديثة فى مجال الجينوم البشسری والجينات لبش رية أبواب الأمل أمام التعامل مع 
الأمراض الوراثية التى تصيب الإنسان للتخفيف من آثارها السلبية. وقد أدى تفهم آلية عمل الجينا 
ی مجال كشف العلا ة الوراثية والرض الوراثیء كما أدى التقدم قى التقنيات العدلية 
إل بعضها فى الفصل vati‏ - إلى تقدم قى طرق تشنخیص الأمراض الوراثية وقد ساعدت بحوث الجيتات على 
Е‏ (العلاج بالجینات)” لعدد محدود من الأمراض الوراثیة وحقسق بعضها celsa‏ ولكن لازال الطریق 
لوهلا حى يمكن السبطرۃ على هذه الأمراض التى كثير ما أشاعت اليأس والقنوط بين الأسر. وقد يرثك الطفل امرض 
ig‏ عن أبويه أو عن أحدهما أو غن أجداده: كما قد ینشا الرض عن طفرة فى المادة الوراثية للطفل ذاته تسبب له 
مضا وراثيا لم يظهر قطافى أى من أقاربه.. وسوف يتناول القصل الثالث من هذا الكتاب الطرز الختلفة من الطفرات 
وآلیات حدوثها وتداعياتها 

ویهدف هذا الكتاب إلى نشر الثقافة العلمية فى هذا لمجال آمل أن يجد فيه القارئ العادى والهتمون بالعلوم 
الأبيؤلؤجية النفع والفائدة. كما يستهدف الكتاب نشر ثقافة العمل على الحد من شيوع الأمراض الوراثية كلما أمكن 
ES‏ 


. إن العابير التی حكمت هذا الكتاب هى أن يكون باللفة العربية بشکل أساسی وبمنهج متدرج متكامل By‏ أحدث 
العلومات العلمية وبلغة علمية سليمة ودقيقة وميسرة مع الحرص على عرض الأسس العلمية لطرز الخلل التى تقف 
Be‏ الأمراض: الوراثية, 


Solon Hopkias الأستاد بجامعة جونز ھویکٹز‎ )١ (شکل‎ Victor Mekusték (4 gio (فيكتور‎ ings 
أن ندرك قذر‎ Шу medical genetics الوراثة الطبيسة‎ ple مؤسس‎ University 
ale الهو انتسارعنملوماتنا حول الأمراض الوراثية التى تصیب الاشتتان إنا‎ 
أن (مكؤسك) قسام فى عام 1455 بحصر هذه الأمسراض فى کتاب ألفه بعتوان‎ 
الطبعة‎ ду بلغ عددها حوالی ۱۵۰۰ مرض.‎ : Mendelian Inheritance in Man 
آلحادية عشرة لهذا الکتاب ارتقع رقم الحصر حتی وصل إلى حوان تسعة آلاف‎ 
ومما يذكر أن (مكوسك) حصل على جا:‎ ода 
۱۱۹۹۷ فى عام‎ ийер. 
SL ويحفظالنا جل علاج الأمراض الورائية ما‎ 
) أما الطفل‎ Jesse اشاب جیسی جلستج رم‎ 
بخلل فى جين معين يؤدى إلى تقص فى إنزيم اسمه أديتوزين دی‎ Дао ۷ 
مؤسس عم الوراثة الطبية.‎ iil يؤدى إلى قشل فى الجهاز انتا مل‎ adenosine deaminase iaa 


Sie کتاب (العلاج بالجينات) وقتاب (نحن واللومامیوتوجیة فى م تن سار بر‎ pul) 


) قري تلعیکرویات ویعرق هنا الرض باس تقض الثاعة الركب 
Severe Combined Immunodeficiency Disease (SCID)‏ 
واغط el‏ إزاء ذلك إلا حفظ (ديفيد) داخل عباءة بلاسنتيكية ذات 
واء معقم (شكل (Y‏ وقی محاولة جريئة من الأطباء قاموا قى عام MAP‏ 
بتقل نخاع عظم له من أخته استھیاقا لجمل جسمه يكون خلايا متاعية 
سلليمة. إل أن уйй‏ لم يمهله حيث أصيب (ديفيد) بسرطان الدم قبل أن 
اعة هما أودى بخياته فى عام MM‏ 
وتجری الأيام وتتوالى بحوث العلماء وتثمر عدا يعرف باسم العلاج 
بالجینات. ونأتی إلى ق اب (جيسى جلستجر) (شکل۳) الذى كان 
ش فى أريزوتا بالولايات التحدة الأمريكية: فقد كان هذا الشاب 
يعانى من خلل فى أحند جيتاته أدى إلى نقص إنزيم اسمه (أورنيثين 
تراتس کارب أميليسز) ornithine transcarbamylse‏ وفى gna‏ 
السلاج الجیشی البخرى Justitute for Патап Gene Therapy:‏ 
بجامعة بنسلفاتها قام العلماء بتجرية العلاج بالجيتات على هذا الشاب 
إلا أن الشاب توفى بعد أربعة أيام من معالجته بهذه التقنية! وكان ذلك 
فى خریف عام АМА‏ وقد هزت هذه الحادثة الڈوساط الملمية والطبية. 


4 سیتمیر ۱۹۹۰ عندمانجحت آول تج للعلاج بالجينات لطفلة 
فى الولايات المتجدة الأمريكية عمرها أربع سنوات وتدعی PE‏ 
دی سيلفا) 46:5 كانت مصایة يمرض الطفل ديفيد الذى 
سيقت الإشارة إليه. وقد أجر 


ng CSS)‏ بعد نم е‏ عام ۱۹۹۱ على طفلة عمرها ۹ ستوات مصابة بالرض نفسه وتدعی ستثیا 


клейсиз WAVE So في ماس‎ oe 


وفی آبریل عام ۲۰۰۰ أعلن فى فرنسا عن نجاح العلاج یانجینات لطفلين غمرهما ۸ء ۱۱ شهزا بطراز معين 
من المرض Gy all‏ باسم تقص الناعة المركب الشديد Severe Combined [nerumodoficiency Disease (SCL)‏ 
الڈی سيقت الاشارة إليه. 

йыл! الاهتمام یالکشف عن جينوم عدد من الکائنات قد حقق أول انجازاته فى عام ۱۹۷۷ وان قمر هذا‎ Убу 
مع عدد من الكائتات منها الإتسان.. وكان من ضمن أهداف هته الدراسات التعلقة بالجيتوم حفایة الانسان من بعض‎ 
الأمراض الناتجة عن الأصابة بالكائتات المرضة من فيرو نات وبکتیریا وديدان وکنا التحكم قى الجينات البشرية‎ 
أمراضاً وراشيا‎ oL التى تسيب‎ 

ومما ینکن التجمع الدوى للكخف عن تتابعات الجيتوم البخرى Interernationst Haman Gems Sequencing‏ 
تمعد قام ينشر النتائج Redi‏ للمشروع قى العدد ٥٤‏ من ge arare na‏ الضفحات من AT) AN‏ 


اقام الم الک ہیر كريخ فنتر Venter]. C:‏ وزفلاؤہ بتک التقابع الذى توملوا إلينه قى V dl‏ می نجلة 
Science‏ على الصفحات من 2۱۳۵۱-۱۳۰ 


وقد شهد يوم الاثنين ۹۹ بوتيو ۲۰۰۶ m‏ 
col‏ وتوتی باهر رئيس الوزراء c i giga 01 э йв» GO‏ عبر SI‏ الصناعية التوضل إل 
GS‏ الجيتوم البخری 
ويوضح الجدول الآتى a‏ عدد من الکائنات الثى تم الكش ف عن جیتوم کل متها وحجم الجينوم فى كل متها 
وستة الكشذ 
Comment‏ دح ] [ Yer‏ ال 
TST [un | ED‏ 
یح ae‏ ست سح 
mu [ази‏ ہت 
[me‏ سے جج 
جح وس نڈ سی سے ست 
лл‏ سے سو و سے وھ ہے 
رت تچ اوھ [is‏ ھچ تھے 
SL EES‏ اھ جج 
ها سے و ہے 
mem‏ ہے دو VS‏ س‫ ھت ہے 
ттс‏ جس سے تحص 
رج ت ‏ یف یسا ست سس سات 
کت ات ےل ست سج جیا 
сост‏ سو دت وچ تن 


وم کف عن الجيتوم d i‏ والآمال معقودة على أن تساعد الدراسات على الجينات البشرية فی مزید من 
تقرف على الجينات الرتبطة بالأمراض الورائية SEY Lage‏ طرق العلاج وألوقاية التاجفة. 

وگن قذ صدر فی عام ۱۹۹۷ مطبوعة عن الركز الاقليمى لهيثة المحة العالیة بالاسكندرية توان oly‏ النجتمعات 
هع طرز الخلل الوراثية والخلقية) Commanitr Control of Genetic and Congenital Diordore‏ لیف Alva A.‏ 
AS sad Моде‏ نتشر ھتان ШУ)‏ بحثا فى عام ۲۰۰۳ فى العدد Nature Review телебез wh)‏ 
على الصفحات +١‏ — 5۸ بعنوان (توصيات حول USN ILS‏ الوراثية فى الدول النامية) Recommendations‏ 
ar Introducing Genetics Services ia Developing Countries‏ 

وقد أصدرت مطیعة جامعة أك فورد فى نيوي ورك كتابا فى عام 1449 عن LEN)‏ الوراثية بین التج 
Genetic Diorders Among Arab Populations (az d ЫЙ‏ قمبتحریره Риче‏ 7:04.548 

وفى العدد رقم 5 لعام۲۰۰۱ من المجلة aaa‏ عمست Clinical‏ على الضفحات۹۸-۸۸۹ نشر Bites, АЛ‏ بحثا 
عن (زواج الأقارب وتداعياته الوراثية الإكلينيكية) Consanguinity and its Relevance ta Clinical Geneties‏ 

وتلقى الأمراض الوراثية اهتماما كبيرا لدى الجهات الطبية والبحثية فى raa‏ أذكر من لك الؤتمر الدولى الذى 
الاق وحدة الوراثة البشسرية قى عن ۴۰ fosa‏ 5 أيويل هام ۹۹۷۸ ولراك فيه هد 
ETT‏ يتكون من هی Tn a‏ مروف ge tie LU)‏ لوتب ول 
حرق من سم الجنس capital‏ وبا لحرو mall‏ 


e‏ رج جب/_‫_َس_س۔تےت--۔-۔.۔.۔۔ وا 


اليا واللكسيك والسويد وأستراليا والیوتان' 
واليابان وبلجيكا وصدر عنه ثلاثة مجلدات ضخمة. كذلك أذكر الندوة التى أقامتها شعبة الوراثة البشرية فى الركز 


lal‏ وفرنسا والٹرویج, 


القومى للبحوث فى ٥‏ مارس ۲۰۰۵ حول الأمراض الوراثية قى مصر. 
وقد خصص الفصل السادس من هذا الکتاب لعرض الأسس العلمية لعدد من الطرز الختلفة من الأمراض الوراثية الت 
قد تصیب الإنسان Obl‏ حدوث هذه الأمراض. وقد وجدت أن الأمر يستلزم فى البداية التعريف بالادة الوراثية) 


ومن هنا эй‏ خصمت القصلين الأول والثانى كتمهيد منطتى. 
لاہ st‏ وتم تخصيص jai‏ الخامس - كما سیق التو إل - للتعریف بالطرق العملية رفيعة الستوی التى یت 
بها التعامل مع الادة الوراثية فى العامل لتحقيق أهداف تطبيقية معينة> أما الفصل الرابع فقد خصص لأحد التراكيب 
الخلوية الهامة - وھی xe‏ - للتعریف ن الناحية البيوكيميائية وكذا للتعريف 
ہمادتھسا الورائية التى تؤدى وظاشق هامة خاصة أن اليتوكوندريا ھی الترکیب الخلوى الوحيد - عدا النواة بالطیع' 
- الذی يحتوى على مادة الوراثة « كما إنها ھی مولدة الطاقة اللازمة للعملیات الحيوية بالجسم. 

وقسد زود الكتاب فى عدد محدود من موضوعاته بجداول تضتمل على مصطلحات علمية بالإنجليزية لن يريد 
الاستزادة ولم تجو ترجمة لها تخوقا من ألا تعطى الترجمة الدلالة العلمية التاظرۃ 

ومن الكد أن توفير الوسائل المعملية لتطبيق الطرق الحديثة التى تبساعد على تشخیص الأمراض الوراثية. ву‏ 
اتخاذ وسائل منع ضیوع هذه الأمراض. din y‏ سیب gc‏ لت الرشية ھی محاور ضرورية فى 
تناول مشكلة الأمراض الوراثية. وسوق يتناول الفصل السابع من هتا الکتاب عقا من هذه المحاور. 


لقى الضوء على طبيعة المادة الوراثية وآلية توريثها من 


دكتور мә‏ على الجنزورق 


الکروموسومات والمادة الوراثية 


وتوسلازم Protoplasm‏ ریسا 
الخلية بغشاء خلوى Cell membrane‏ ويوضم شكل ilo)‏ هب (opie‏ 
GL,‏ جسسمية: وتحتوى الخلية على جسم محدد کروی الشکل 
ترا هو دول اتی تحتوئ على مادة الکروموسومات الت 
льоз) DNA шысы‏ 


ما عدا خلايا لدم مزا النافجة ‏ على الادة - 
فى صورة أجسام عصویة الكل هئ الكروموسومات. peret RUP‏ 
هذه الکروموسومات كأوضح ما يكون أثناء عملية eL‏ الخلوى. آم الخلية قى المرحلة ما بين الاتقسامات التتائیة لھا 
فتوصف بأنها فى الرحلة البينية sInterphase‏ وفيها یختفی الشسكل العصوى للكرونوسومات: حیث تتفكك مادتها 
التكون خبوطا lady‏ وتكون مادة الكروموسومات فى هذه الحالة جسما کروی الشكل فى الأغلب + يحاط себ‏ ويغرق 
باسسم Nudes di‏ ومن ДЫШ‏ الكيميائية تتكون مادة الکروموسسوم من الحمض الثووى DNA‏ ومن نواد بروتينية 
هستونية Histones‏ بالإضافة إلى بروتينات غير هسستونية n0-histone proteins‏ 


ويتميز کل کائن حى بعدد ثابت من الکروموسومات فى خلاياه الجسمية وأشكال ثابتة مسيزة لهذه الكروموسومات. 
элеу‏ الكروموسومات فى الخلايا الجسمية للإتسان هو ٤٤ء‏ وتتراوح أطوالها بين ٠٦ ٤‏ ميكرومتر. 

اللخلايا الجسنمیة فان مادة الکروموسومات بها تتضاعف Ja‏ الانقسام حتى تفلخ أن كل خلية من 

عن الانقسام ستحتوى على عدد الكروموسومات المیز والثابت لهذا الكائن الحى. وبعرف هذا الطزاز 


а= 


ويوضح الفحص المجهرى أن کل كروموسوم يتكون من 
7 لیو فی خلا تساو ان 


من الانقسام بانه 


بجائب بعضهما يسمى كل منهما 
+کرومتد ۰70080 ويتصل كروماتيدى كل كروموسوم 
عند نقطة تعرف باسم سنترومير centromere‏ 

ویمکن تصنيف الکروموسومات على حب موقع 


۴ وبرجد مد تاحیة اع pol‏ اگل 
Saee‏ رت يه عن ads‏ ید قح 


|0000 — — — ——ÉÉEETTTETB 


- گروموسوم غير متساوی التراعین cSabmetcentrie‏ وفيه ايكون الستتوومیر آقرب Gt‏ أخد طرقیه من الطرف الخ 
وبذلك يكون تراغا اک 
= كروموسوم قمى 3 


یجنم کروی صغير يعرف باسم التجم Satellite‏ ون عن طزيق خيط وقیع یعرف باسم Stalk‏ 


قبط هذا الطرفق 


ай‏ جدا من أحد طرفيه. وة 


- کررمزسور i‏ تور Таоа‏ 
cnn‏ فإ اخلية الجسدية ضر يدود 

> یلاح أن الخليتين الناتجتين تز‎ -oterphase بينيه‎ 35s Miti tu الخلوى غير‎ La فترة يتم قهها‎ d 
الاتقسام يكون فيها كل کروموسوم مكونا من كروماتيد واحد. وتنقسم الفترة البينية إلى ثلاث مراحل؛ يرمز للمرحلة التى‎ 
PN تضاعف مادة الكروموسوم نفسها. لينتهى‎ S وقى الرحلة‎ G, والتالية لها 5: والأخيرة‎ б, مباشرة‎ LD تعقب‎ 


КЕЕ bs 


وبالطيع يختلف طول الم الى 
كما أن هتاك خلایا تخرج من ال 
مثل الخلايا العصبية. 

آما الخلايا التى تسم اتعطی خلایا تناسلية : فإتها تتم بالانقسام لت 
Melotic division‏ لتعطى خلایا Шш‏ تحتوی كل متها على العد التضفى 
من الکرومونسومات Gay. baploid number of chromosomes‏ يضمن © 
عند التزاوج وحدوث الإخصاب Ferüzation‏ يتدمج حيوان منوى مع ley‏ 
- وكل منهما يحتوى على العدد النصفى للكروموسومات - لتنتج خلية تسمی 
زیجوت 278016 تحتوى على العدد الکامل والمیز من الکروموسومات (شکل ورم ہے و NUUS‏ 
a (А‏ هذا التيجوت Uae‏ من الانقصامات التتابعة بالاتقسام غيرالمباشر coral aay Мел pa.‏ توت في 
یج لدینة خلايا جسمیة تكون جسم الجنين وتحتوی كل متها على ME sah‏ رب خن ys‏ کل 
من الکروموسومات الذى يميز هذا الكائن الحى. وسا سسيق ندرك ,أن كلا من 
الحيوان التوی والبويضة فى الإنسان يحتوى على ۲۳ كروموسوما ققط Шу‏ 


لخلوية مد نهوجها ولاتضح با Ds‏ 


الزيجوت الناتج عن ائدماجھعا: معا یحتوی على +4 کروموسوما: 


Chia (AS)‏ بیان 


وا اة حیوانات ыу} ДЕДЫ‏ احتختا ب 


والكروموسومات تحمل الجینات التى تتحكم فى الصقات JI‏ 

рй ES‏ الخلية التناسلية الذكرية لاب رالجیوان ال 
ала‏ تحدید عدد الكرونوسومات 1 
aay‏ الجدول | 


¢ إلى العللين and Levan‏ ت7 « وكان ذلك فى عام Me‏ 


نی أعداد زوا الكروموسومات قى عدد من الكاثنات الحية 


رات | 


7 [Mesa domestic 


Vv Bale americana 


V | Felis domestics 


T= | Has masculus 


EZE 
EZEL 
Ts [Canis familiari. 


[Gallas domestics‏ لها 


Yr | Home sapiens 


Rt‏ الكروموسومات فى الخلايا الجسمية LI‏ تؤخذ عادة خلاياالدم أو الجاد أو خلايا تخاع phe‏ وتف 
لايا للانتسام حتى تتعضى كروموسوماتها وتظهر بشسکٹھا العصوى ويتم ذلك باستخدام مواد كيديائية معيئة أشهرها 
ا Piytobematalutiai (PHA)‏ ثم یجری العمل غلى إحباط تؤاصل خطوات الاقام الخلوی حتی لا تختفی 

أو Coleen‏ وهی مواد تعمل علو 


آلگروموسومات سن جديسد وہتم ذلك ФОУ‏ مادة كولشسين Colchicine‏ 
АЙ,‏ خیوط المغزل وتعمل على عدم تکویٹھا وبذلك لاتجد 


3 ay 2 7 ولا تواضل‎ эд سا يجذيها ناخية‎ tig a 
A. Fd وات الانتسام الخلوى. ولتجنب ظهور الكروموسومات‎ 
CONTE Уу يضاق التحض یر ملول متخقض‎ чыз, ЛО 


ES E 
ی متیر | 1 ۰ ۷ یہ ہے‎ sas c ai 


عل عملية الفحص зА‏ متعذره. بعد ذلك تثبت الخلايا = 2 
pl‏ كيماويات Лана‏ بعد ذلك تحب بعش انخلایا à‏ و 
у жч :‏ 
P >‏ 


وسسوم. ويمكن بعد 


aang‏ الأضباغ تسیغ كل أجزاء نکر 


اقا استخدام rr‏ الكروموسومات م 
خلال ميكروسكوب (شکل 8( 


آطوالها مسن الأول إلى الاقصر 
ویسمی هذا JS‏ کاریوتایب۔ 


ورائة الخلوية البشرية فى Dever jio‏ بالولايات التحدة الأمريكية ورضهوا 
سنن تصنيف كروموسومات الإتسان فى مجموعات بهدف تسهيل طرق دراستھا وتحديد ملامۓ 39h‏ فيها إن وجد. 


.)٠١ JS) 0‏ ویلاحظ 


أن الكروموسومات توجد فى أزواج 


وقد صنفت كروموسومات الإنسان إلى المجموعات الآتية (راجع شكل ۱۰) 


بات كبيرة الحجم قات ستتروميرات قى متتصقها е‏ 


[مجموعة ۸ :| وم تثمل الكروموتومات من ا 


*. وهی كروموسومات كبيرة. والسنترومير فیا تحت эйр‏ 


أو كروموسومى M‏ وهى متوسطة الحجم والسنترومبر 


۲ بالإضافة إلى peras‏ 


[rre 


.٠*‏ بھی متوسطة الحجم ولستترومير قرب الطرف ومزہ 


والآخر مصدرہ الأم. وفى الذكور 
тее‏ 


chromosomes (2)‏ لک أحدهما مصدره الأب 


مدر آحد الکرونوسومین هو لپ 


ل band e‏ الواضحة بها وی الأرقم 123 
وضع هده رقم الثانية على ي عن إلى چن pP node‏ دنا تن 

كز بقع فى ری اتید لکروس ور Фр,‏ فى التق الثاني من وی اش 

و JSS)‏ ملون ۱۳) درجات дг»‏ م 

ل شرا نی تطبر مع استخدام Hel‏ 


)9 ۱۱) سیر لكروموسومات مت 
p‏ 
pru‏ 
а оъ АЕ‏ تادا 
dundizg poten ay‏ 


„ CON A 
m» wD 


وقد لاحظ العلماء عضد йр‏ آلجینات على 
الگروموسوبات Chromosome mapping‏ نس در 


سح الکائقات of LN‏ مجتوعات سن ا 


blocks of closely linked genes‏ فى 


И‏ يتواجد تظیرها على كروموسومات القار 
mods‏ ولاك آن ذلك يثير لدهشة. وتزصف هده 
المجموعات من الجينات ‹ЗИшете ЧЛ‏ وتسی 
خته الحالة Chromosomal synteny‏ 

وقى عام 1444 اكتشف العالم الكندى بار 
جر وتلبيذه Bertram‏ حبيبة صغيرة تق 
إلى جاتب الثوية فى الخلایا العصبية لإناث القطذ 
ذه الحبيبة لاتوجد فى أنوية خلایا الذكور. 
رعان ما اکتشف أن هذه الحبيية توجد فى أنوية 


ша‏ الداخلى 
للغلاف чуй‏ وقد سميت هذه الحبيبة (جسم با 
Вит body‏ أو ou Says‏ الجنس Sex chromatin‏ 
(شكل Е‏ وقى خلایا الم البيقناء مشكلة الثواة 
polymoghonactear ео‏ يتصل جسم 
بار بالنواة عن طريق عنق رفیع لينكون تركيب 
يوصف Oy‏ مضرب ила deal‏ (شكل١٠).‏ 


ERI خلا من بطانة تجو القن‎ ES 
وق توا‎ деш تع على سم‎ 


cmi t 


7 


ашпайт 


x 
E. 
à 
- 


2 


! 
: 


Ке i 


سه سے ہے 


وقد قدمت عا مة الوراثة مارق ٹیسون May Lyon‏ عام 
147 قرضا عرف ياسمها Lyon Aypothesis‏ تتتسیر 


itg Condensed حيث يوجد علی مورة مک‎ sO 


قير نشيطة فی الخلايا فى المرحلة ال 
يكون الکروموسوم الآخر موجوذا 
فی هذه cid ll‏ قلایرۍ باليكروب كوب الو 
اوج эз) CUR pid‏ فى Банева‏ 


حتی تؤدى ما عليه من جينات دورها الوزاشی داخل ال 
ён‏ يوجد الکروموسوم 010) الآخر - إن وجد - على 
مكثقة غير نشطة (جسم با 

وسبب عدم وجود جسم بار فى الذكور أن الذكر بحتوی. 
غلى کروموسوم(0) واحد فقط ولابد لهذا الكروموسوم أن یکون 
موجودًا على صورة Extended as‏ حتى يؤدى نشساطه 
الوراثی وهو فى هذه الحالة لا بری باليكروس كوب الضونی 
وقد ثبت صحة هذا الفرض ويعتبر لان حقیقة ды»‏ 

علق 8 cond OD pes! NS us‏ جسم بار نتسب إل المالة ماري ом‏ 
ومن الجدير بالذكر أنه يتم عشوائيا at random‏ تحديد أى من الكروموسومين OD‏ فى LY‏ 


ayy‏ هذا التحدید فى خلايا جنين ا 
Ele ۰‏ وت 
القادم من الوا وذلك اليصيح آحدهما هو چسم je‏ وعلی مدی الانقسامات الخلوية التالية والتى ينتج عنها آلاف وملابين 
الخلایا من كل خلیة من هذه الخلايا الجنينية سیکون هناك إلتزام بتكثيف نفس الكروموسوم Шу‏ القادم من الأب واما 


ИУ el‏ 2 5 أوالموت بالنسية TUR‏ فإتا كان أحد الکروموسومین QU‏ حاملا 
الجين قاتل» فإ eus‏ الآخر نیس 


خلایا الجسم فيعنى الوت تحت pere‏ 

سیکون کروموسوم 0( бшу у‏ :2 وجيناته 

.وقد diy‏ العلماء قى النصف الأول 

е жа 

VS (شكل‎ Crick وكريك‎ Watson 

الكش فی عام Mer‏ 

فی Acidi шд‏ 
ومن الم أن تدر! 

DNA حمض‎ 


کے کل کیا لے دی لے وا pacer‏ 
ویقدر عدد ай‏ أوكسى تیوکلیوتیدات فى جزيئات حمض DNA‏ 
الوجودة فی 

Nome‏ آی ۳,۲ مضروية فى واحد وعلی 


- وتلتف السلسستتان حول بنضهما tu‏ 
وبذا یوصف شکل الجزى» А,‏ 
مزدوج Double felix‏ (شسکل ду (VK пу»‏ تزتبظ لجزیتات бй a pi it‏ دم oct‏ روز 
فی ЧЫ,‏ پالجزیتات I‏ أيامها فى الدلسلة نات وى زيم وات eie ty pn‏ نٹ ھتان شود رد 
معسین. وصادة يطلق على أزواج الجزينات لفط زوج القواصد ases o)‏ وإتا قدرت أعدادها بالآلاف تعطی التمييز 
ly «Kilo base 0)‏ قدرت أعدادها باللایین تعطی Mega Basc(Mb) sec‏ 
ویتکون السدی أوكسى نیوکٹیوتید من جزى» سکر )5( یحتوی على خمس ذرات كربون يرتبط مسن ناحية بقاعدة. 
نيتروجهنية : ومن ناحهة أخرى بمجموعة فوسفات.. (شكل ۱١‏ أ). وترقم ترات الكربون من 7 034 ویلاحظ وضع شرطة 
فوق الرقم تمییزا لذرات الکربون فى جزی» ЖЫЙ‏ عن ذرات الكربون فى 
ویلاحظ أن ذرة الكربون رقم ) فى جزی» السكر هي التی تتحد 
- بينما ذرة الکریسون رقم IG‏ 
السكر هی التى تتصل بمجموعة الفوسفات. 
ду‏ جزى» DNA‏ يوجد أربعة أنواع من القواعد النیتروجینیة هی 
Adenine A) 635‏ - الثايمين )779 - السیتوسسین 
JS) Guanine (û bug = Qese (O‏ 08( 


وسین أحادى الحلقة 


القواصذ النيتروجينية - حیث برتبط شین Ашу‏ الحلقة) مع 
الین (آحادی ا 


): وبرتبط الجوانين (ثنائى ال 
انسیتوسین (أحادى الحلقة). ويمكن 
يتكون كل من جاتبيه من لسلة من جزيئات السكر وا 
Ul co gala аўса АЈ‏ درجات السا فى 
الجزى» - والتئ تريط بین السلس мй‏ - فیسی ix‏ 

التيتروجينية لهذه الدى آوکسی تيوكليوتيدات. ويطلق على سلستتی 
السكر والقوسفات اللتين تكونان جاتيى الجزی» اسم زهي 


و ور دی آیکسی эшш ыу‏ 


Sele اتح تست وین‎ The molecule backbone 


= oa 
7 توص‎ 
onto | 
2 A 
=, 
i 7 
m ۹ —— 
7 2 بعد‎ DNA میں‎ pus li 
^ жылый ال قوۃالکریون رقم 3 فی‎ 
уа 
5 pee اھ‎ 


اشرق Fond‏ وان Lie‏ 
nm‏ 
الو ہا زد کید دی 

epa‏ افوا من رین 
و لود رق فی A rie‏ 
FREE‏ 


وین الغيد أن نسجل اللاحظات WW‏ على ترکیب جَرَىء DNA‏ 
ذرة الکریون رقم 3) فى جزی+ السکر deoxynucleotide‏ الواقمة عند نهاية شسریط DNA‏ تحمل Repent‏ 
(ON‏ — ووجود هذه المجموعة ضرورى عند إضافة deaxpmucleotide‏ جدید عند هذه النهاية للشريظ )83 (тъ‏ 

#عند طرف جزی۔ DNA‏ نجد أحد الشسريطين یمیزہ وجود المجفوعة ша (OMS‏ الذزة رقم ) لجزی: الل كر Lis‏ 
اة الشویط الآخر عند الطرف تفه G‏ لجز السکر Spl sy‏ 
gl‏ للجزی» نجد الشریط الأول يميزه وجود مجموعة الفو. ذرة رقم 3) لجزی» السكر؛ ينما الشريط الآخر 
جود (OS Sayan‏ عند الترة رقم ۰63 бу‏ يعنى نن tS‏ قی كل ae ipe‏ مكنا هط 

#أن جزىء الفوسفات يستخدم مجموعتين من مجمو مع зу»‏ المكر الذى يسبقه. 
3 السك الذى یلیہ بينما تبقئ المجموعة السلبية. سا يعطى sio‏ حفش DNA‏ 
Ши,‏ سالبة (راجع شكل 1۰). وهذه خاصية هامة يعتمد عليها قصل عينات الادة الوراثیة كهربائيا على الوم الجيلاتين 
آا ستری قى موقع آخر من هذا الكتاب.'ومن الجدير. گوع AS Go‏ خصوطية فى ماد DNA‏ 
шй‏ الموجودة به 

وتچدر الإفسارة إلى أن العسالم (لينس Linus Paling‏ - الذى يجلس العالم الصری الدکتور أحمد زويل على 
َه فی مهد کائیٹورتیا - وزمیل له یدعی LA Ciro)‏ كانا قد نرا قى غام ۱۹۰۳ بحثا عن шуыл‏ الب 
giga‏ لحمض DNA‏ ونشراه فى مجنة Proc Nat Acad Sci‏ عرض (بولنج وکوری) 
i‏ قبل نشره على (واضون وكريك): ما ا الذى قدمه йм)‏ وکوری) تماما 


<_< EE 


زه وجود مجموعة الفوسفات متصلة Sell‏ 


Nature йз» ذلك قی‎ 


الأخيران تصرقا وديا. وكان 


ولجزی» حمق DNA‏ القدرة 
Replication‏ نضہ (شکل му у‏ لك عن 
طریق فك ارتباط شسریطی الجزی» عن بعضهما 
Шу‏ بکسے الروابط الضعيقة التى تربط بين 
الدی آوکسی نيوكليوتيسدات الق 
ذلك تراص دی آوکسسی تيوكليوتيدات جديدة 
أمام كل شريط وارتباطها بالنيوكليوتيدات 
الكونة للكريط pall‏ 
لتكون شريطا جديا. а‏ 

وفى كل جزىه شريط قديم 

وشسريط جدید. ويلاحظ أنه عند له 
الجدید فان مجموعة القوسفات للدی أوكسى 
ئیوکلیوتیسد الجدیسد ترتبط Sy‏ فی الدی 


{ita (A) pas 2‏ 
جات أمامها القاعدة [7) على الشريط الجديد. 


uu‏ الروابط الهيدروجينية الى 
ال لیا بتعريض الجزىء إلى درجة е З Е‏ 


۳7 ۷ Xe eco 
| | | КБЕ 


سكن :01 يسم تخطيضى مومت تداعف DNA Sin‏ 
اح ة تجا لڈیم قی بک (Gait qi‏ حي 
اب ل بكو اليل فى اد «Pl Je‏ سو بای 
بو ذقتع 2۷04 دح میت تتم لامر يسان یز يه 

i‏ على صلی la‏ تیان جن مر وعد 


ن لفط Renararatión‏ أو ۳ 
ی أن جڑیثات حمض یطوق کل منها على نه طيا عظيما قى cg‏ متعددة حتی تنسع لها 


ЕЕ 
WAS فى‎ бу أن الكروموسوم رقم‎ ЖЕ الخلية الواحدة. ولزید من الإيضاح‎ Diae وقلاعلی ۹۷ متا من هذا‎ 


تحتوى الخليةالبشريةالواحدة على ٠١۷٠م‏ من جزیثات РМА‏ وتحتوق يعقن خلایا خشرة 


Ын‏ طوله )*( ميكرومتر؛ ويحتوى على ۷:۲ سم من حمض DNA‏ وبیلغ مقدار الطى هنا 


7 وت irc‏ بل io iei PS‏ شا ашды‏ = 
المضلات وتدعيم پتاٹھا, وقناك' 


SESE >‏ ص ری ممیت د الو 


ОМА aga‏ دوا Ша‏ فى تحدید ig‏ الخلوى والتحكم فى وظائف هذه الخلا 
٠١ cm‏ جنا نی تخل فى نا لب 


(شكل طون тт‏ وتختلف لور 


id من شريط واحب ويتخلق هذا الشريط‎ АМА جزى» حمض‎ ойы, 
(ومى تعرف يلسم نود‎ RNA شريط حنض‎ ААЦ 


RIED) 


m اه تایه‎ СО 


ويم تخلیسق ВЛА‏ فی تواة الخلية » وتسمی هذه السلیة تنخ 
Transcription‏ « ٹم يضرج حصسض RNA‏ الخلیق من الضواة إلى 
السيتوبلازم ليقوم بوظائقه. 

والواقع أن حمض DNA‏ ينسح ууз»‏ نن حمض ЯЛА‏ هيكت 
تصنيفها كما يلى 

- حمض RNA‏ الرسول mRNA,‏ سانل (жеее‏ وتكون 
النيوكليوتيدات التی يتكون منها شسفرات وراثیة ¬ حيت تدل كل 3 
على حمض آمینی معين. وقد يحتوى الجزى» سن هذا الحمض على 
مجنوعة أو أكثر من التتابعات غير الضروریة مسا يستلزم التخلص منها 
ثم يجرى لحم splicing‏ الأجزاء الأخرى الضرورية من manus BARNA «зу‏ 
مسا (شكل ملون ۰)۲۵ وفی التهاية پتبطجسزی» حمض MRNA‏ ل ہم نے میسو نہد جس ۸6 ار 
F‏ پلرپبوسومات لتجرى عملية ترجمة  да-йМА зун‏ احد pect‏ حض PNA‏ 
LLL,‏ من الأحماض الأميئية الرتبطة معا. وتعرف مجموعات الدی أوكسى تيوكليوتيدات غير الضرورية فى جزی: المادة 
الوراثية РМА‏ باسم إنترونات ۰/6 بیندا تعرف المجموعات الضروریة من الجین باسم (اكسوفات) rons‏ 

- حمض RNA‏ الرمبوسسومى (полот! RNA PRA)‏ وهو لا يترجم حيك بدخل فى تكوين Slo gl‏ 
التى هی عبارة عن جسيدات صغيرة توجد فى سيتوبلازم الخلية » وتتكون الريبوسومات من بروتینات وحمض ЯМА‏ 
الريبوسومى. وتلعب الربيوسومات دوڑا هانا فى آلية باه سلاسل الأحماض الأمينية الكونة للبررتینات: 

ЖМА aum -‏ الناقل (рал КМА МА)‏ 1 وهو متعدد الطرز ولا يترجم: وکل طراز يمكن أن يرتبط adam‏ 
ды!‏ معين لاشسواکه فى بناء سلسسلنة عديد الببتيد التى ٹکون البزوتين. ويعتمد طراز الحدض الأمينى الذى يرتبط بطراز 
معين من هذا الحمض على الشقرۃ المضادة ۵٥26ھ‏ التى يحملها هذا الطراز من الحض JSS)‏ 9( وتلعب Ачу‏ 
حمض RNA‏ الناقل ы‏ اساسا فى ЫЙ‏ بناء البروتيتات. 

- جزيثات RNA‏ النووبة RNAS 2۸4 pha‏ دم Sal‏ : تتحد الجزيثات التنوعة من هذا الحمض مع 
cl‏ بروتينية لتكون أجساما صغيرة یطلق علهها اسم زجزیثات رببوتنوكليويروتين (analiiboaueleaproteit pia!‏ 
E np ee NA)‏ سد ا بسن اروت 


Cystene 4. 


/000 

یع ميل ga mind t‏ خب 
الما لام سب اي و ACA s PNA‏ دان HAAS n‏ باب 

Jil vid عن طرق ياش الأب‎ Perimeter مدرید سی جہے‎ 0 И 

Qv m (شكلا‎ Transfer Ribomucfele Acid (t-RNA) S03) الحمض الریبوزی‎ 

تقطوی سلسلة الحمض الریبوزی الناقل على نفسها لتكون شكلا أشبه بورقة البرسیم: وترتبط بعض القواعد النيتروجيئية 

الوأجهة لبعضها. وعند الطیة الطرفية لنجزىء تقع ثلاث قواغد تيتروجيتية تون ما یعرف پاش ЫШ‏ 

ашу a‏ ارام م الت Sh ish‏ اید عي معد بل aes‏ رن 


الأطلية الواحدة؛ shy‏ وزن الريبوسومة بوحدة يطلق عليها اسم )5 унбер шй‏ وهى وحدة el‏ الوزن والشكل مما فى 
Jt‏ كما يعايران أثناء الطرد المركزى. وتتكون الريبوسومة الواحدة من جزآین أحدهما يطلق عليه اسم وحيدة argent‏ 
subunit‏ والآخر يعرف باسم ا ial abe‏ وتكون كل وحيدة من КМА sites ады‏ 
ويوضح JS)‏ ملون (YA‏ أنه فى أوليات النواة 0۸و٥5‏ تكون الريبوسومة كلها 705 :وال 
ie diy‏ الضغيرة 35 ul‏ فى حقيقيات Eukaryotes уй‏ فان الريبوسومة كلها تكون US‏ وال 
والوحیدة الصغيرة 405 
ويوشح هذا الشكل أيضا مقا 


INTO 
160 bases 38S 
1900 bases 

4800 bases 285 
120 bases EJ 


وفی أوليات النواة نجد أن 


Ups خلايا الان‎ i وبتم هذا‎ RNA pope pe a مس‎ одну كوحدة‎ ARMA 
فی بتاء متتايع.‎ 77 ۰ Ley فی کل من‎ pa 

ما 5714ل فيتم نسخه قى نواة الخلية خارج منطقة النوية وذلك لجز معين من pee‏ رقم Y‏ انا 

usa زیم نسح الجينات الخاصة ببروتيتاي الرمبوسومات فى الثواة خارج‎ ANA polymere I ps м 


زم RNA polymerase‏ ویخرج حمض АМА‏ الناتج legi! Ji‏ حيث تتم ترجمته إلى بروتیتا ت 


وتتجه إلى التوبة لترتبط مع حصض ۴۴۸۷۸ وتتوزع مع البروتينات الرتبطة بها لتكون الوحيدة Iba‏ 


خت RNA Polymerases‏ فى 
التخليسق الطرز الختلفة من حمض АМА‏ فى الکائنات أوليات النواة #0٠‏ - مثل اليكتيريا حیث gie‏ 
واحد يعرف باسم عم RNA‏ آنا فى حقيقيات Mill‏ 
Fulanotes‏ فيلزم تفر ثلاثة إنزيمات هی 
 RNA Polymerase I — ۱‏ وهو АЙМАК рда‏ الخاص بالأجزاء 168285 585 التى تدخل فى تكوين jj!‏ ونان 
RNA Polymerase If -٢‏ 
ANA Polymerase IT v‏ وهو 
تكوين الرميوسومات. 


The Genetic Сойе® уул الشفرة‎ 


уыш‏ خطلى inca comespondence‏ بين الجین والنتج البروتيتى» وتعرق هده العلاقة باسم 


ويلاحظ أن خغرة بذاية لترجمة Initiation‏ هى BY AUG‏ 
por :‏ 
A‏ + آما قى الأنشظة الآخری УЛЫ‏ حقیقیات النواة فيكون зый‏ عون 
ات الشقربة الثلاث oig AA, САС UGA‏ على seh RNA‏ تعتب ر شفرات Stop Cuduns Эа‏ 
op gl i‏ إن أىا متها تنقصل AS gale S Ls‏ 


ی الأمينية шу‏ لخطوات Af‏ 
ترتيسط الوحيدة الصغيرة للرببوسومة 
3 لحمض DOE M‏ 
ة تستوعب شفرتین على الحمض. 
اتی «зу»‏ حمض МА‏ ذو الشفرة 
ДЦ‏ لشقرة البداية (AUG,‏ حاملا 
pee‏ 
айй‏ الشثرة على حمض (ЯМА‏ 
9ا ترتبط الوحيدة الكبيرة للريبوسومة مع 


وك шш‏ (الواقع تاحية الطرف۶) اسم 
lag‏ لیم رناحیة الطرف 7 اس 

ALL أن الحرف یدل على كلمة‎ ka) 
والحرف 4 يدل‎  (Polfspeptidoy البيتيد‎ 
(Aino aci ды] حم‎ ii 


قل و جع شالع وس تیآ уд‏ موقين الا 


الأول وحمتن GRA‏ نتب مع ni‏ الأميتى gi‏ الوجود فن A pha‏ 
الية وتخرج من حيز الشفرة dA‏ وقی 
الوقت ننسه ينقصل ARMA‏ اثرتیط بالشقرة الأولى ليصيح حرا فى السيتوبلازم. у‏ يتم اجتلال الوقع P‏ فى الرميوسومة 
يحمض 4401/4 يحمل حمضين conia‏ ویصیح الوقع А‏ شاغرا. 
АЙЛА Шш») ©‏ جديد у‏ شقرۃ مضادةمناسبة لشقرۃ فى او وحاملا حمف Gul‏ لبط فى الوقع A‏ 
© يتقصل الحتضان ثم ينقصل حمض САМА‏ فى Gi‏ 
ی أرضية تلم وتتحرك Lars‏ فى الاجا 
وهكذا تتكرر هذه الخطوات حتى تصل og pu)‏ ججرة РИ‏ 
ag]‏ عن حمض а-ЁМА‏ وت لة الأحماض الأميتية التى تم Ыы‏ 


ومن الجدیسر بالذكر أن الجزیء قى الواحد من حمض eI KUNA‏ ترجمته فى الوقت تقسه يواسطة عدد من 
الريبوسومات التى ترتبط بالجزىه قى شکل متتابع : ويضمن ذلك أيضا أن تسخ الجزء المطلوب من جزی: DNA‏ یتم غدة. 
مرات لإنتاج عدد كبير من جزيئات 7-414 المتمائلة. 


ویلاحظ أن мы Cz‏ الببتيد (سلسلة الأحماض الأميتية) الفكونة تخد فكلا ثلاتى الأبعاد معيناء وقد э Us‏ 


كيميائية بين أجزائها المختلفة. كما قد يتكون البروتين من عدد من سلاسسل عديد الببتيسد التى قد تتكون بينها روابط 
كيميائية. 
وتحتاج الخطوات اللختلفة لتخلیق سلا ل غديد البيتيد إلى الكثير من الإتزيقات والعوامل الكيميائية المختلقة التي لم 


تذکر هنا استهدا 


aaa 


جريجور مندل ОАА ЗАТ) Gp Mosel‏ فى وضع قواعد توزيث тый‏ 


اساته على تبات ira ЗА‏ ولكنه لم يريط توریت المغات 


وبرجع الفضل قى الربط بين اکروموسسومات وسلوكها s‏ اتقام الخلوى من ناحية وتوريث الصقات من 


إلى ما قال به العالم تک فی عام ۱۹۰۳. ويتسب i dri‏ الخال Al‏ 


کی балото оу‏ فى إدخال 

لظ جین Gene‏ فى عام ۱۹۰۹ والتى مها اشتق بعد ,ذلك ul gg Obi Н» gna NIS‏ ونون EB Wibon‏ 

mou 

الگروموسومات والوراثة 
كما ذکرتا من قبل فإن الکرومومسومات توجد فى 


EU ET 
ذلك الان‎ meiosis يعرف بأنه اختزاق‎ аЙ 
من‎ haploid set آی الدجموعة التصفية‎ 

ومند التزاوج پحدث الا خصاب Fertilization‏ حیت یندیجالحبان التو مع ابید 
الحيوان النوی مع کروموسومات البويضة. ويذا قإن pe‏ 7062 الناتج يحتوق على العدد الکائل من الکروموسونات 
ciple et‏ « وبالتالى بصب Gal‏ الواحدة - Ti,‏ من الجينات مسئولتانأعنها. ومن ذلك gai‏ لٹا 
دور الأب والأم فى توريث الصفات المحموثة على الکروموسوماتہ 
ٹوریث الشق (الجنس) : 

يحمل الذكور فى خلاياهم الجسمية کروموسومی الجتس AY‏ وفى الانقصام الاختزالى الذى يحدث فی الخصیات لنكوين 
الحيوانات уй‏ يذهب الکروموسوم1۔ فى يعض الحيوانات التوية ويذهب الکروموسوم ٠‏ فى الیعض الآخر. أما الخلايا الجسبية. 
اللإثاث قھی تحمل کروموسومی الجنس' اتقام i‏ إلى يويضة حاملة للكروموسو Ж‏ فإذا أخصبت البويفة 
#حیوان منوق يحمل الکرونوسوم ۲ نتج 5 
الصفات السائدة والصفات التتحية ء 


وبذا ینمزل جينى كل صفة أحدهما عن الآخر. 


پشمل ذلك تجمع کروموسومات 


کر تتحت أنثى (شكل ۳۳ ملون). 


dominant‏ والآخر recessive ш‏ ویکٹی 
وجود الجين السائد على أحد الكرو ورالمفة ШШ‏ فلزمه وجود 
el‏ اقنحی على كل من Хоз aee S gH‏ الشخص الحامل جيني aiit‏ للصفة يانه рит‏ 
go‏ زویو Lar‏ بیش وف gab‏ الحامل تجیتین مختلفين dn «Д, Tall‏ كناف ونان Дубай ог‏ 
جیتات الکروموسومات الجسمية. وجينات الكروموسومات الجنسية: 


zal‏ على القرد : ما 


إذا By‏ جين الصفة على أى من ۱د۲۲ کروموسوم جسمى توصف -Ашонатш/ caracter lu ali‏ وإذا وقع جين 


على الكزوموسوم А‏ الكرومؤسوم Y‏ توس الصفة ЫЙ,‏ مرتبطة بالجنس elaracter‏ 2نا جع 


axx 2 


ويوضح آلرسم أن تمق عدد الواليد ستظیر 


الاخصالات الأزبعة لتجميع الخلا 
والذى ستتكون مته خلايا لب 


على كل متهم الصفة حيت يحمل كل قرد ناج جين واحد سائد. 


سس .| 


LT a 
سس پت و‎ 25 
аас = 
رش‎ га 
oo ee a 27 
رد من ناد سلا ی‎ pug ۸ و‎ 27 
ا ر م‎ m Б 


ويوضح الشكل (Т9)‏ جينا متنحيا بقع على أحد كروموسومى زوج من الكروموسومات الجسمية لكل من الأبوين. ويوضح 
الصف الثانى بالرسم توزیع الکرومومسومات على الخلايا التناسلية للأبوين. ويوضح الصف dall‏ بالرسم الاحتمالات 


اسلية تکوین الزيجوت فى كل أحالة. Эму‏ الرسم أن نصف عدد الأفراذ img ausa‏ 


الأربعة لتجميع الخلايا ال 


كل متهم og e‏ پم dde‏ اله x al cs‏ نون أن تور عليهم c‏ لان الجين متخ Gg‏ ري Sg Ga‏ 


پم الصفسة : ما أقراد الربع الأخیر فلايحملون الجنين. 


لأمراض التتحية التى تقع جیناتها على كروموسومات جسمية. 


بصورة مزدوجة» وبذا تظهر 


Autosomal Recessive Diseases. 


Disease 


E 


Cie سج‎ 


Recessive mental retardation 


Congenital مقس‎ 


Phnylketonaris 


Spinal muscular at 


‘Recessive blindness 


4 lal syndrome 
‘Mucopatvssccharidoses 
3 

Total 1 


ويوضح الشکل (тл)‏ نمونجا من هذه الحالات حيث أنجب أبوان طظة مهقاء ano‏ تنيب فييا الصیغیات اللوتية من بشرة 
الجلد وقزحية «(ull‏ ویدل هذا على أن كلا من الأبوين - وهما ذو منظر سوى - يحمل جيتا مقردًا لصقة НШ‏ جهن Sell‏ 
وهو بقع على الكروموسوم رقم ١١‏ - من كل من الاب ly‏ تجدمان مما فى هذه АШЫ)‏ ون الجدير بالذكر أن الحالة ترجع 


إلى لقص زیم 7770807857 الذى يتوم بتحومل الحدض الأمينى Тутай‏ إلى ميلاتين. وهناك بعض الراجع تشسیر Д‏ وجود 
هذه الحالة عند تھی الل توح do. Noah‏ السلام حیث كان ү* 237 Lamech and Betcnos shy‏ 
الصفات المرتبطة بالشق Sestlinked Characters‏ + 


توجد جينات بعس الصفات على الکروموسومات Ж. Уш)‏ ومن ШШ‏ الجينات التی تقع على الکروموسوم3 عامل الخصية 
077707 ۰7۳09۴ وذ فان هذا العامل d‏ من الأب إلى أولاده الذكور ققط كما يحمل الکروموسوم 7 
مین МСУ‏ انول عن الأنتيجن 1267 انخاص بأسطح الخلایا antigen‏ مدقتم اعت A‏ أما الكروموسوم ۳ فهو يحمل 
جین مرش الشمور all‏ الشسديد Severe Sex linked Миха Туву‏ امروف پاسم رض دوتشينء Duchene‏ 
фору‏ الذى يصاحبه ارتفاع ستوی إثزيم Оте bias‏ حیث ينطلق من المضلات ا مصابة. 
خریطة Family Pedigree Sta‏ + 

يلجا الباحشون فى مجال انوراثة إلى عمل رمسم خاص يطلق عليه اسم «خريطة Sg RB‏ 


الشخص الذى يطلب الاستشازة الورائية اس Cosa‏ 


d 
شق الجنين غير معروف‎ 
2) EE 
(I الإشارة إلى فود معین فى الخريطة‎ 
غلية‎ iplb шый اذكز‎ 

آنٹی ilb all‏ عليه 


فرد خليط فى جين على کروموسوم جسمى. 


السهم يشير إلى الشخس الأول الذى ظهرت فيه الصفة NL Proband à уду,‏ 


سس Propos ш,‏ شى 
OD piu‏ 


— Pregnant حامل‎ 


اتوم غير متأكد من آٹھما من الزيجوت تفه 


۲۹ بعض تلاح وجه لانسان التى تخد فی SE‏ 


UII UT. 
Dysimorphicis i وفیسا یلی يعض الصفات الجسمية غير‎ 
التى تستخدم فى تشخيص بعش الشاکل الوراثية فى‎ features 


m 


ES 


‚өөө о 


| xot көт хоке хое xe xey xaxê 


ایہر xov tet XOY ye tet XOY‏ محر 


السافة بين إتساتى العينين dppertelorism‏ 
فة بين إنساتی العينين dopotelorism‏ 


الحدود 


إنساتى العينين: وهو ما يوصف Jow-ser cars thy‏ 


لاتصال الأذن بالرأس تقع آسف الخط الواصل بين 


مایوصف اسم الیل أو الاتحراف الغو Moggoloid slant‏ 
قع أعلى من الزاوية الخارجية لها 


بوصف باسم الیل الضاد للاتحسراف المتغول Antimongoloid‏ 


Ly‏ الداخلیة للعين 


slant 
Epicanthic وجود ثنية من الجلد فوق الزاویےة الداخلية للعين‎ — 

fold 
للجمجمة‎ ДЫ قصر طول الممافة بين السطح الأمامى والسطح‎ - 


pep فلو نساب یو‎ 
PP بحمل‎ B روم‎ ep 
REICHEN ANTE OC 


в опао 
و‎ ана 


کل خرن اسان Baling‏ 


Brachycephaly 
Шы ياد طول الساقة بين السطح الأمامى والسطح الخلقی‎ 
Dolichocephaly 


اخل Clinodsctyly‏ 
= وجود تغضن عرضى واحد فى راحة اليد وهو ما يطلق عليه اسم 
Simian crease‏ وتوجند هذه الحالة فى يعض الأقراد الصايين 


أو عرض إدوارد أو عرض ياتو (انظر الفصل السادس). 


aaa 


> 


Tp ss UC بن ملا وجہ‎ ۹ ES] 


Aug رز الخ‎ ceti 


الشذوذ الكروموسومى ‏ انجينات طفرات الجينات 


-طفرات صدوق التسائل۔الجینےات الكاذبة 
الأجزاء الوراثية المتنقلة ‏ إصلاح الدنا 


الشذوذ العددی SU‏ وموسومات sNamerical Chromosome Aberrations‏ 
ШЙ a‏ لاسام РЕ‏ نتوین الجاميطات أن تخت تصهب الخلاها EASE‏ من الكزونؤسونات اليضبح Bl‏ آااکٹر من 
E‏ اتوه الجانيطة أعلن vig тї‏ کروموتوتا 
meuf‏ أى إما أن يحتوى على 
Hoy‏ واما أن تحتوی خلاياه على Bi‏ واحدة من أحد الكروموسومات د۸40 
mq‏ 
بهن الكروموس ومين التشابهين أو بين الكروماتيدين الأخوين. وبذا بتجهان .مما إلى خلية واحدة وتحرم الخلية الأخرى من هذا 


علی التزتيب. Le‏ هذه الحالة عند عدم قك الارتياط مج رنه الطور 


الكروموسوم أو الكروماتيد. وبذا يكون لدیتا جابيطة تحتوی على ۲٢‏ کروموسسونا أو جاميطة تحتوی علق اكروموس وما ing‏ 


حدوت الاخعاب يتكون لدينا زيجوت حتوی على 


إلى تكوبن فرد يعانى من مشساکل متعددة بسسبب اختلال البنا 


ate‏ من ال 


الراحل الأوى لتكوين الجنين 


ONS, SCD ہے‎ 


الشذوذ التركيبى للکروموسومات = سیت 
Structural Chromosome‏ 
ER | Aberrations‏ جوبسوب مت 
oS‏ المادة الؤراثية قیٰ ااکروموسوم м‏ 
By‏ فسسق مصین يوصف بأن طیعی + жи‏ 


)1( الل Translocation‏ 
قد یکوت ذلك على شکل Liga o‏ منرت ی ند طرف کل من كروموسومين ویم ياد 
pug (oum‏ ذلك بين کرونوسونیخ: 
الجزآن السغیران الناتجان بھتیا یتح ie‏ 
Decne‏ وقد 
القطمة ПАШ‏ من الكروموسوم الول рш‏ موقع اسر فى LP pci‏ 
ب) الب Deletion‏ وانگروموسوم الحلقى Ring chromosome‏ 
فى el ы‏ يلق e pe‏ من .ومد لش je‏ التو مادام يق تور iy cri put‏ 
ما حدت بترفى ڈراھی الکروموسوم ترصف النهايات الجديدة ЫЛ tl‏ وتم ذلك أن الكروموسوم اف alg‏ نهیم 
an‏ الكروموسوم بأنه حلقی nig cione‏ 


Duplication التضاعف‎ Ce) 

Clin di خلال طوتق‎ чч ذلك إلى‎ go هذه الحالة محدث تقاف لجز من مان تزوموسوم:‎ у 

iiti اي حي يحدث عبوز فير‎ UI عن‎ gil EH pL تين تجا خلال‎ sir 
زب فى آحدهدا ونقص فى الآخر.‎ Jo doe catalan ره‎ over ЫЙЫ بين الکروموسومین:‎ 


ı version i э) 
و كان‎ qe Ан بين الكسسرين ۱۱۸۰ ليما اتصالها‎ igh y کبسران فى الكروموسسوم‎ мич Чї 
وقع السٹترومیر بین الكسرين بوصف نلاب‎ ly « икте الكسران على أحد جانبى الكروموسسوم یوصف الاتقلاب بأنه‎ 
абан باه‎ 
sdrochromosome (ھ) الكروموسوم التساوی‎ 
йш y „з انر‎ aan „унй وبتر لاحد ذرامی‎ ad هذا نعط فهر وی من الکرودوومات حدث‎ 
vcra کل‎ dyes ig dicas تام وی - ردام كبرد فل‎ dci Se بار‎ 
يتكون من نفس الذراع من کل‎ Ау اتج عن راع من كل من الكروماتيدين بمعنى أن كل کروموسوہ تتضاعف فيه ثفس الجیتات‎ 
كروماتيد) وتنقصه جیٹات الذراع خر‎ 
| على الطرز‎ BLD дез مور على استخدام رموز‎ La D р» اتقاق ہین ستليا‎ da, 
الشذوذ الکروموسومی؛ والجدول الآنى یشمل هذه الرموز ودلالة کل منها‎ 


۳3 
нуш‏ القصير للكروموسوم 

الذراع الطويل للكروموسوم 

طرف التراع القصیر у-уу‏ اهر 

طرف الذراع القصیر الكروموسرم omia‏ 

|الستترومير 

أعدم تجانس أشكال الکروموسوم قی الأقراد ندرم زوسیتار إلى أسباب ذلك بعد Ой‏ 
pm‏ 

LE 

latis‏ می 

eehromesme مساری‎ у-у] 

deris ud 

dern انقلاب‎ 

انی الاصل موه tena‏ 

paternal agin الأصل‎ зу) 

ہی سم دم 

e di 

жешет الكروموسومى‎ sigh أفشيضاتى‎ 

إذا ذكرت قبل رقم الكروموسوم فإنها تعنى زیادة أو نقص كروموسوم کامل 

إذا ذكرت بعد رقم الكروموسوم فانها تعنی زيادة آونقص جزء من الکروموسوو 


امن حيسك حجدم الجینوم (أكثر سن ۰/04 بلى — poe‏ 
ذلك البرماثیات (أقل э‏ من 9۷/) ثم الأساك 
اش )99( شم الأسماك قرو 


АД‏ الأقضى لقيمة Con‏ فى كل مجموعۃ 
pty (dS)‏ الجدول قى кыз‏ ااکتاب: 


کال الكروموسوم Chromosome Батори»‏ 
إلى الأسياب ыз‏ 
جسود مناطق DNA‏ تكرنزية اتش ع pos айе‏ 


خاصة فى 


"mm 
صاست اهمد فى منطقة السنترومير.‎ „ЙЫ تنوع حجم الكروماتين‎ - ۲ 
وقد اتل ذلك مسلیا فی التتيز بين الاقراد کنا ترا‎ шейи آحجام التأطق من 218:4 التى تمرف بالتجوم‎ ahs 
فى الفصل الخامس.‎ 
| یل کہ ارو‎ а وعند ذه‎ a بين‎ DNA حجم‎ d میتی یبن‎ шану 
түүн" 
[Od 


аме مع‎ 20/00/۳۳۳۲ ну برتبط‎ Sm ما‎ а 

Козге yey ستنسخ. ويظلق هلى هذه التتابعات اسم‎ шыш: 

أما الطوف الآخر للجين ذهو يحمل إشارة ЧА‏ اه 70 а adi 2 шш» „з‏ على جين 

الكائثات أوليات حتیقیات لتوا یداه ربمم سم سس 
الأخرى بالسم «(کسونات у Baa‏ شخ الانٹرونات: 


الجين - مع الإكسوتات إلى اتحنض النووى aAA‏ قم یٹم ق الأجزاء من هذا діода‏ کونٹھا ال 
ad‏ الأجزاء الأخرى من حمض mRNA‏ التى نسختها وتات وذلك بالاستمائۃ tae‏ تمرف опе,‏ 


القوسط 1( بت ايقل طول حمض RNA‏ التاتج عن aee‏ تیاهن ذلك елу (ZAM do)‏ هل 
حجم الإنتروقات وكثرتها فى الثدميات. كما یقع بين الجيتات حادة جوا متقاوتة الأطوال من الحنض النووى DNA‏ تمرف ب 
legen траат‏ وهذه لا جرى تھا ومی تعرق Lad‏ ہلسم Spaces‏ ممصت فی الیکتریا يتقاوت حجر | 
مابسين )58( فی نبجب مسلبو ود إلى جر 

mon 


op 


AOS التاق آعداد الجينات قی عدد من‎ дй 


E сой 


aes | Saccharomyces cerevisiae 
۱۳9۰۰ | Caenorhabditis elegans 
ves | Arabidopsis thaliana 


Homo sapiens 


الإشارة إلى أن الجينات تتنوع وظائقها العامة : فعلى سبيل انثال هناك جيتات مسٹولة عن ناج مركبات بنائية وأخرى 


ول اسم جینات تركيبية Айу Sacral genes‏ اسم جینات 


Reger gene 
аы عدد من لجینات‎ ЧӘ على الكروبوسومات‎ фу Hanan gene nup شسکل )10( خريطة جينية للإنسان‎ 
الورائية‎ чыл 


7 Examples of human blood groups 
Blood group | Chromosomal locaton 
ABO ГЛ] 
p p 
Kell 2 
تقو موز مھ‎ 
Kitt 2 


وات الجینات : 


АЗ وتعرف العوامل‎ anata الحمض التووى يسم طقسرات‎ З 
إذ إنهابتكون على المسستوى‎ yall لا يمكن رؤيتها بالتجهر‎ 


ايع 9( 
الجين الطبيعى الذى لم يطرأ عليه تغيير. ومن الثابت أن 

pm pm رن‎ Grad وی یا گرا‎ 
Messenger RAA сорсо ده اب‎ led إلا ل‎ gate ql 
Сее m وا‎ Lo pact 
سي‎ ори ات‎ 
Now cones for "d 
me 71 

LE ИЕР العلفرات النقطلیة‎ 
iip ua uw Base Substitution أولا: استبدال قاعدة‎ 
dH E MUT CES 
si coda lor m | زوج سن القواعد النيتروجيئية بآخر. ويحدث ذلك فى‎ 
س‎ Transition استبدال انتقال‎ )۱( 


(شکل ал‏ طرز یات فى نی وی Mata DNA‏ اسر ال مرف 

وعد адада‏ باهش ارو - дй АС‏ يوج м‏ 00076 ارس 
الذى تشه اسر li ec pin айй‏ لت ar н‏ عند pe‏ 
аш‏ عد ترچ aed ДО‏ اور سا آدی إل ue‏ یات Lin‏ 
iy‏ نات شف قاف b de. UAG‏ عدت itt дыы‏ ایت جییة 6 
وهات تبرت انشا لول ما آدی d‏ وضع اش iet qe‏ م ی 
ай gu‏ مد C‏ حدث шеш dag‏ ال Дадана зау‏ 
e‏ على تن ci qu‏ هل 


أخرى من المجموعة الكيميائية الأخرى: أى تستيدل قاعدة من البيوريتات بقاعدة من البيريميدينات 
ی 4 7 إلى . أو تستبدل قاعدة من البيريميدينات يقاعدة من البيوريئات: فمثلا 4 СД‏ 4 إلى 


القاعدة على الشسريط الآخر لحمض gi DIA‏ الارتياط qul‏ 


RD‏ ااال 


وقبه تستبدل قاعدة بقاعدة أخرى من نفس المجموعۃ 
الکیمیائیےةء أى قاعدة من البيورينات Pane‏ بقاعدة 
آخری من المجموعة ننسهاء فمثلا تستبدل A‏ إلى © © 
إلى 4 -- أو تستهدل قاعدة من البيريميدات مر 
بقاعدة أخرى من المجموعة ү ШӘ‏ فمثلا تستبدلع إلى 
carjr‏ 


(ب) استبدال مستعرض Transversion‏ 


МУ 


7 إلى > TAG‏ وفى جمیع الحالات السايقة تستبدل 


بین شريطى الحمض DNA ууй‏ 


عن дый‏ النتطیة أحد التداعيات نی 
aca‏ (لها الدلاثة sient Substitution (Samesense matations) (gua‏ 
اليد الطقرة شتر أحد الأحما الأميتية إلى شقرة آخری Мош‏ 
LS‏ لتحمقن الأميتى أرجنين. 
رات Reverse mutations‏ 
تدك على مرحلتين > ویس لها تأثير قى عملية التشخ: وهی على xad‏ 
طق رات عكسية مثلية reverse mutations‏ عم 
ری فى نفس موقع I‏ تعکس فمل الطقرة. 
ААА (Lys) rand GAA (GTi) reverse, ААА (Ls)‏ 
MEM mutant wild-type‏ 
اقظرات عكسية مكافتة sEquisaleat reverse mutations‏ 


prm 

اتدل على حم أمينى ذى خراص تختلف عن خواص الحمض الأميتق 

كم تحدث طفزة أخرى ӘД‏ ینتج عنها ضقرۃ تخالف الشفرة f‏ وتدل على al odas‏ پختلف هن الحمشی 
ي الأول ولکن يشابهه فى خواص. 


0 UOC (Gh) یھ‎ AGC (Ser) 
Mop کس‎ uam مت‎ уре 


CGC (An basic) forward COC(Pro-not basic] ورس‎ 
wild-type mutant. CAC (His, basice) 
Pscado-wild-type 


cà la ۴‏ تغير 353 Missense mutations‏ 
حیث تستيدل شقرة أحد الأحماض الأمينية بشفرة آخری تحمض أمينى آخر. وقد تكون الشفرة ind‏ لحم أمينى مايه 
لی خواصه للحدضن الڈول+ مثال ذلك дь‏ الشفرة AAA‏ للحن الأميتى یسین إلى AGA‏ تلحمض الأمينى أرجنين مما لا يفير 
ا من خواص البروتين: وتوصف الطفرة بأنها طقرة :مناظردہ трион‏ وعلى المكس من ذلك قد تكون الشفرة الجديدة 
مض أمينى مختلف فی خواصه عن الحمض الأول. مثال ذلك طفور الكسقرة 067 لح امین dich‏ ائينه эп‏ 
LCS AI] reat‏ للحمض الأمينى «سيرين؛ (Por yy)‏ مما يغير من خراص البروتين. وتوصف الطفرة بأنها طفرة 
افير à a‏ جوم وه 


LAG إلى شفرة لیاف‎ oig 
Addition جه‎ deletion mutations ثانياء طفرات الإضافة $ ذذ‎ 


آوکسی ٹیوکلیرتیدات Mail‏ 


سح 


"m 
تق تهلية الجين».وبسقا توصت الظقرة پیا طقرة الزحزحة ان ناس سر‎ ДШ) لوقح‎ LI مسن جميع الش غرات‎ 
se RIA اتی تج إل‎ ia لیمحت متها فى‎ et تیر‎ DIA شاوی‎ ЯЬ) ومن الجر‎ 
التی ترتبط بإشارات خلوية أو إتزيمات‎ ошу آخری (مثل المناطق النظمة‎ 1 
نها ور‎ ен. ai دون تا‎ id الع وعذف الإتتروتاح واترجمة)» غالبا ما یجول‎ 
sonia عامة یصحب توقع تداعيات مثل هته الطقرات اه تعمد على اعتبارات‎ a Agar هلى الأندطة‎ hy 
آليات حدوث الطفرات.‎ 
ый تحدث الطقرات الجيثية وق لیات اللات‎ 
«Base replay ee! أولا: ستبدال دة‎ 
ذلك فى القروق ال‎ gy النيتروجيتية و‎ BR بحدت لك بب ظهور تظائر‎ 
VAS تما نيا ف تیب‎ D توكيب نا اي‎ PURE H تخد كل قاعدة من القواعد التيتروجيتية بع‎ (1) 
إل أن هذه‎ ач الأكثر كيوعا (شكل ملون‎ ug هی‎ ca rr уй Ze teo والروابط بين الثرات + یعرف هذا‎ 
آخری باس لاتقال النکراری‎ Д یل ویعرف الانتقال من مینة‎ Dep باس‎ ch آخزی‎ бә لذ‎ 
3З д dh) هذا‎ А ЫШ mater ls Sle كسا يطلق علی هذه لنظائز اس‎ etter it 
بحدث مع هید خی‎ yl tk مع قاعدة تمتروجينية آخری وف‎ RT اقا انمرتروجينة رم‎ 
نجد أن القاعدة النيترزجينية فى‎ (499 ой الك كل‎ gà dn бош نادرة للقواعد النیتروجینیة رف باسم #الهيثة إميتو‎ 
من ميثاتها النادرة يرسم پجانب الحرف الدال عليها )0( وعلی ذالك مرقيط”© بالآدنين:*7 پرتبط بالجواثين .4 بر‎ 
يرتبط بالثايمين.‎ OF 'ہالسیتوسین:‎ 
WA النورى‎ шей ios توزات‎ Zags افص‎ дад ونود هذه تبرت فى ازدواج اوعد ی حوث الستبدال‎ 
(GUN д aps مع ملاحظة ”6 رعان ما‎ GC jua تحل‎ АТУ (ile 54 JSS) Эш حيث نجد‎ 
GC 30 Сэ dmt road «ممم ساو‎ GT GC 
جوج‎ ond round of plato? GC amd AT 
الخنض‎ lia SALAS تتيجة تغير هيئة الجوانين لفترة محدودة أثناء‎ DNA والخلاصة هى إتتاج شکل طافر من الحمض النووی‎ 
cap aues a ولك وق‎ 


Ug سوت‎ Ul ارت‎ DS dae Qi oed lu аЛ ات سخ اق الات‎ 


این وسيترتب على ذلك فى التهاية أن اتضامف lg @С ume‏ كون حدت استبدال yma Jic‏ بر 
7+6+7 مزلم ALT3 Het‏ 
T3 cond and orepictoa> GC and AT‏ 

وجينيسة هذا عندما تین القاعدة oni Айз‏ نس à‏ الزكب 

0مک صو نظير الٹایسین ویحمل ثرۃ روم бише‏ فى موقع تراکب رقم )بل من Car Raa‏ 

أى إته يخال محل التايتين فى هذا sal‏ رف كل 

الجر فى هذا اركب يؤدى غالبا إل بر petra рол‏ 

آحد نارين هما - أن تظهر ag‏ مت للمركب أو шег‏ وقى الحالةالأخيرة فان الركب يرايج 


GTÀ А. тога. F> EC ransom 


„шшш سه‎ 


(ЛАУ,‏ سنا آخر تركب مقر وهو يدخل قی تركيب الحمض التووى DIA‏ یاج iin‏ بدلا من 
(شکل ملون (нл‏ وبذلك فهو يعتير نظيرا يباصع للأدتين. ولكن عند إضافسة «يروتون» هذا الرکب نسم 9« 
باوج السيتوسين + ويوق ذلك بأنه خط mining iy‏ (شكل ملون Cunt‏ وعلى ذلك فإذاالزدوج 2:40 مع 
يحدث استبدال Jis‏ تمده CL‏ 479 عند حدوث تقاعف للحمض التووى DA‏ 
a ОА‏ تزاج 24 مع Sees‏ ان الاستبدال تا ээч 229 AT‏ 
دة Bese alteration‏ 
شاك بعض الركيات ЧАЙ‏ التى تسيب طقرات لیس بسيب دخولها شمن تا الحمض التووی DNA‏ ولكن بيب 
على ма‏ کیب اکن للتاصد تین وین ركيت Mie eS Sp‏ مل 1 
وود برو rur‏ 


NWO, ауели إشاقة‎ от (الشكل اللون رتم‎ i 
الأوكسجين رقم 4 فى كل من الجواتین والٹایمین سا یجمل‎ 
bed برتبط مع‎ Gd وہجصل‎ ое بت مع‎ 
— эе وقی حالة‎ трагу nM 


الجواتين فنإن تضاعف las‏ التووى А „д‏ 6 مسج a‏ ثلا 


ا يسيب عدد كبير من اثواد المطقرة عطب. 
القواصد النيتروجينيسة فی موقع معين من 
DNA ууй „и ый‏ مسا يحول دون قهام 

iig coge ee 
dap لك تقاف الخ‎ 


Lay‏ آنيسة خامة نکن هذا تم من سارت دورد فى التق اقزاقنة بعد موشع الطب وتعرف ها اسم 


1 بالقايضة بين استرار الخلية فی الحياة فى مقابل واقع وجود طفرة. ومن العوامل المسبهة لمطب‎ SÍ ig 
الى ينتج عنها رازان من العطب على نض شریط الحم النووى 2۸:4 هما:‎ ine (Л البنشجیة‎ 
7+ً٘ .ئآ ك۰!ب‎ 
oaov ۰ s (شكل ملون 0ه أ » شكل‎ 
0ك‎ 
(pot (شكل ملون‎ 


Е — — ———— وص‎ 


»)تا эй rad‏ اليتضجمة فى dier‏ فى зу‏ الحمض ان DNA‏ 


كذلك 29 الإفراز ot‏ أفلاتوكسسين Adae BB,‏ يرتهط بالجوانين عند ذرة النیتروجین فى الموقع رقم 7) (شكل ۸+ 
مرن ويؤدى ذلك إلى اتقصال الجوائین عن جزىء السكر الواقع عند جانب чук‏ الحمض DIA ууй‏ ويوصف هذا الموقع. 
الخال من الجواتين بأنه Aperi Se‏ (ضکل ٠١‏ ملون) حيث إن الجوانين يتتمى sal‏ وفی هذه الجالة يعمل نظام 
SOF‏ على وضع الأدنين أمام لوقع QU‏ عند تضاعف الحمضى النووى „МА‏ فا مزا للموقع Д‏ بالرقم (д‏ فان огл‏ 
مستعرض 775۳0809 سیحدت وف نا لی 


Ge dC DAphs GC. 
dA OA pus TA 


ومن اجدیر Sil‏ أن الآنية ساب لفقد Depron opa‏ يمكن أن تحدث ib‏ 

ومن الآليات التى تحدث Ый ШШ‏ نزع مجموعة Demin‏ « وإنا حدت ذلك ليون il gi Ori‏ 
عو راسي 0/7 Чу‏ حدت للأدنين ,نج هييززانسين potios‏ (کسکل ٠٦‏ ملون). كذلك قد odas fh‏ 
شور DNA‏ البركبات El ah‏ فتاهل pago Mee‏ شکل ska ig) C^)‏ سل enne‏ لم 
a‏ 


على ذلك قإن عمليات التحول: 


الوح کل ملون ۲ азза‏ انرز 
LAS de‏ الورائیة التي تتكون من ثلاث قواعد نيتروجينية : والجملة هی 
THE ONE BIG FLY HAD ONE RED EVE‏ 
حدوث الطفرات: 
رات التلقائية Spontaneous Mutation‏ 
هه طفرات تحدث دون سبب معروف: فعلى سبيل УШ)‏ قد يصاب طفل بعرض ورائى لم يظهر من قبل فى أفراد عا: 
ویهزی ذلك إلى طفرة تلقائية حدثت فى بويضة ا وى لب ويختلف معدل حدوٹ الطفزات التلقائية باختلاف 
الجيتات. وقد لوحظ أن الطفرة gt‏ فى منطقة معيتة من الجين تعرف باسم SLI уыш!‏ 0/906 وغالیا ما sia Sei‏ 
gli‏ باحتوائها على تكرارات لمجموعة من القواعد التيتروجينية مثل COC‏ أو02 йй j‏ 
الطفرات Induced Mutations isos‏ 


تحت العديد من الطفرات فی الحنض التووى DNA‏ تحت ٹائین مواد كيميائية معينة أو تحت تائیں lat‏ 
)1( المواد الكيميائية الطفرة 
قسام العالم الشسهير إيمز Bruce Amer‏ - سن جامعة كاليقورنها — يوضع قوائم بمواد كيميائيسة يمكنها أن تحدث 
YB‏ الختلفة؛ وتعرف التجارب فى هذا الصدد بسم Алек‏ ومن الكيماويات الطفرة نذكر ما لی 


Alain 8 ب‎ ia 238 - 
البندق والقول السوداتى.‎ Lal Tali udo, ینو علی‎ I peg er فطر‎ у уз 
Jia بعض أصباغ الشعر‎ - 


- بعض مشافات الاقتیة مثل + 
- يعهن الواد gei Agua‏ 


- مركب واا اوجود قى بعض ! 


SEN— i OE 


Sina messi الستخدم فى تدخین‎ San ae مركب‎ - 

— مركب phosphate)‏ روو ددبت .25( Тий‏ الستخدم كمعطل لاشتعال Flame Retardant‏ ملایس نوم الأطقال دنت 
үч‏ 

(ب) الطفرات والإشماع and iain radici‏ مس 

اما تعرضت أجسام الكانتات الحية إلى الإشماع де‏ الطاقة فإن هذا الإشماع يزيل إلكتزوتات من قرات الركيات الكيميائية. 
بالأنسجة فيحولها إلى أيونات موجبةء وترتبط الإلكترونات التى حررت بذرات أخرى فتتحول بذلك إلى أيونات سالبة. وبوجد 
tla 23h‏ عاق الطاقة دسج Hip‏ على صورتين ها 

tla -‏ كهرومقناطيسى radiation‏ ممصا وذلك مثل أشعة جاما битте‏ وهى قادرة على الإضرار بأ e‏ 
cp al‏ وكلما قصر طول موجتها إزمادت قدرة اق الخلايا الحيةء وھی تسیب عدم استقرار مت للذرات فى 
OS‏ الكيدائية بالخلية وتأينها.. ومن أمثلة Jg‏ الطلقة 53 Шу А‏ الفظیر اشح Fate‏ لكل من البلوتوئیوم Pleni‏ 
والسيزيوم Cosa‏ 
- إشماع الجزئیات Particulate radiation‏ وهو إشماع ناتج عن جزثیات معينة بالذرةء ومن أمثلتها. 


وهی تتکون من Y)‏ بروتون + ۲ نيوترون) وهی ШУ‏ موجبة الشحنة؛ وهی ذات قدرة اختراق ضعیفة جدا حيث إن 
السالبة Шу‏ تبطئ من اندفاعها وتغير مسارها وبذلك فهى ضعیفة التأثير الوراثى. ومن أمثلة المواد المطلقة لجزثیات ШЇ‏ عنصرا 
اليورانيوم eels‏ 
© جزئيات ‘Bota parties ig‏ 

وهی إلكترونات: وبذا فهذه الجزئیات سالبة الشحنة ذات قدرة اختراق ضميفة وإن كانت أكثر من جزئیات ШЇ‏ قدرة على 
الاختراق بسبب صضر حجمها. ومن ШЫ)‏ الواد ШЫ)‏ لجزئيسات بيتا الترایتوم C Tita Hy‏ وكربون ۱۱4 سترونشیوم ۷۰ 
Strontiam 70‏ 
© النيوترونات Менен,‏ 

وهی متعادلة الشحنةء وبذا فهى نات قدرة عظيمة على اختراق ЫШ‏ الحية وتسيب عدم استقرار لذراتها. 

ويقاس الإشماع بوحدة in‏ عليها اسم ilice‏ 


تشوهات وآمراض وراثية تنتح عن طبيعة بناء الجينوم 
وآليات عمله 


РЕ di طقرات‎ эу» آو‎ мей أخرى تسيب تغییرا فى عمل‎ con 
من هذه یات‎ ШЫ وقيما يلى‎ a 
Mutation in the homeobox $a) حدوث طفرة فى صندوق‎ Y 

ات تما کی pun‏ حافظت ترا علی کی تما عير s e з‏ ونوج д»‏ اتيك йыз)‏ متا کون کل 
نه من عدد من الجينات: وعلى ذلك 9 هه التابعات gi‏ سلاسل من الآخماض الأمينية مشاه إلى حد ما قی کات ubi‏ 
اق على هذه مات فى gn‏ لے ЗЫ amen Ый уйш)‏ وتات tas‏ عتما لن is‏ 
تال (Hades‏ وه وتات ھی فی لوقع عوامل نسح шыш amer tas‏ ربج 
4 فى مواقع беч‏ منه وقق آليات Lote‏ ہما Jj‏ على عملية Pie e he‏ على طهور Жез шә‏ 

ДМ Sal puo‏ لور ABD‏ لهذه البروتيتات إلى تجارب العالم السويسرى ون غلی з»‏ درو وقاد 
شرت فی مجلة منک فى عام ۱۹۹۰ 

وفى اراقع فان سا التائل تلب دوز انا في مرحلة کین яй‏ حيت بجع ابا هب تون جز سم ات 
کل فى موقمه سای وحدوث طفرات فی صنادیق ul‏ هذه قد ؤدی إلى اختفا تون جسمی معين أوتكراز شور تكوين سم 
فى موقع آخر غير ليم وب موف ره .وق فسرت مراست هذه Чу‏ من الجينم کرام уы‏ ای استعصت على ال 
д‏ يخس التكوين البدنى cag‏ وقد شبه يعض العلماء الکشف عن دور هذه التكوينات فی الجينوم بحجر رشيد الذى فك Ө‏ 
baie Ul‏ 

ing‏ طراز من مسرطان ета‏ فى الإتسان, يرجع إلى طقرة فى dia‏ تسیب فرب قى عملية تکوین خلايا الم 
البيضاء Ay‏ التسارع للخلايا الكونة لهاء وبتنهى ابر يحدوث السرطان 

وناك حالة مرضية تمرف باسم زعرض بايجورج iege эбит‏ الذی یصیب الاننسان ومرجع Д че‏ طفرة فى diio‏ 
التمائل e‏ تلك التی تحدث فى حشسرة الدزوسوفلا وتسيب ظهور رجلين على الرأس فی موقع قرنى الاستشعار. وتسيب هذه ال 
فى اسان عدم نكوين M‏ اتيموسية أوالغدد جار ЭЧӘ ДӘ‏ من تشوهات فی ao‏ الجتيتى للأذتين وتف нду‏ والخلق My‏ 
مواقع نظیرہ التشوه نات فی حشرة الدروسوفلا من ناحیة oa АЙ‏ الجنينى. 

كما تسیب إحدى الطفرات فى مندو التمائل حدوت FD‏ بين aia‏ این ass i ly‏ نوزم 

وتوف التجارب التالية ماسبق أن ذكرته من الثيآت al‏ لتكوين صتادیق تال عبر po‏ التطورى للكائنات ull‏ 

(أ) إذا تقل الجين من سندوق التمائل من Jl‏ تاشر للجين من a‏ السبب لظهور رجلين مخل قرثى الاستشمار 
فى حشزة الدروسوٹیلا - الذى سبق АЙДАЙ!‏ - ای بويشة Real‏ لحشرۃ cad‏ فان الحخرة التاتجة سيظهر ھا 
لان محل قرتی ASL‏ كما کت UI‏ ی ааыр‏ من متفؤق esi iai‏ 

لاب إذا نقل الجين من صندوق at‏ البضسرى التق بب توه متطقة الرأس إل Lg‏ قار میت قإن ارات 
منتظهر عليه التشوعات فى منطقة الآ 
-٢‏ الجينات الكاذبة نم ميرم سمو The‏ 

تشبه تتابمات 'القواغد ——— E‏ السوية» ولكن اج 
ولكة لا تجری ترجمة تھا mrad‏ ولا ينتج o‏ ریات بروتيتية: وتخيع الجيذات الكانية یکرت فى sand)‏ 


<= 


الكاذبة قد يتم p‏ 


rosin oe yi дә قاع‎ ll دحا يحمل الجين لسوت والآخر يحمل الجين‎ Sl كزؤموستوملق‎ ong 
انا فا ای متؤدى ای أن ہمیں کل‎ co ш اذى‎ даро NS ek ومین انع‎ e اتی تحت بی‎ 
نقص فى الیروتین‎ Sy سا يؤر عدم التعبير عن هذا الجين‎ eei من الجين‎ чу الكروموسومين الناتجسين عن العيور على‎ 
ومن هتا تتسيب الجيتات الكاذبة فى حنوث ام‎ scent ال من الخترتی أن ینتج هذا‎ 

pt‏ لا جو نصا مرت جوتت ucro‏ نتيجة تقس pd pi‏ بنا يسيب غنه تراک ریات 
opp‏ 
؟- الأجزاء 331333 The Iransposable ететш‏ 

کانست arbe Mock gi је а Bil gle del‏ ھی ول من آضر чәч д‏ 
مسن اللسادة الوراثیة من مكان إلى آخر داخل и‏ :ركان ذلك في نهاية الأربعينات من айй‏ العشسرين من خلال دراستھا فى 
ИЗ He en‏ فى i‏ على نات ار إل أن dle‏ في ذلك الحين لم edi‏ تیم درس تیا او Gi‏ 
m‏ 

ولكن مع д»‏ السنوات وتوا الدراسات فى علم гый‏ تحتقت ыйы‏ آسیتہ зна‏ 

وقد رد الاعتبار ليذه фый шд‏ عام ۱۹۸۳ عندما متحت متقردة جائزة ول La‏ لأبحائها ada‏ ورتيا انی یقت 
عصرها. 

ony‏ امهم أن in i‏ أن حول مان Tampon‏ ان موقع جدید فی الادة шл‏ ال أن سر مه لا 

وط تتابع جهن معين سا يؤدى إل اضطراب هذا الجين وفقذہ cha‏ ود ٠ھ‏ طفرةقى الإنسان Lis‏ 
عن طريق الوحدات الور وبتكأ عن ذلك مهن ؤرائية مٹیا التبا على سپیل eli‏ 


آلیات إصلاح الحمض النووى 0۸:4 


يُمكن تصنيف هذه 
-١‏ مع الخال sPrevention of errors‏ 

تقوم الخلایا بالتخلص من بعض اتركات التى تزثر D‏ لب على الحمض النووی عن طريق تقاعلات إنزيمية وذلك قبل أن 
تتفاعل هذه الركيات مع الحم النووى. وعلی سسبيل i‏ بقن تفاعلات التخولات النتائية الجسم يتنج da Md‏ 
الشوارد orit СА собака pl‏ ترات آوجزیاتتحوی nj a‏ اعدا Sie red lec‏ وهی بل 
تكزن ذرات أوجزينات эд‏ ستتة هی ذات gots is‏ كبر rsen rede‏ 

ومن АМ‏ الشوارد الحرة (السويز اوکسیں)) )27( mim‏ نج 

Ji هذا‎ ga Ea قصال قسى حدايدة‎ ot Superieure (SOD) انیم‎ tot 


гог rat о 
سا‎ y الخلية من أخطاره‎ Чы» امت یسل غلى‎ А 
280, 7 мод, 
prr الحرة ويطلق عليها اسم (مضادات‎ 


шд الحسض نوی فى‎ tudine 
أو حقیقیسات الثواة الدنها (ولیس قى تسان) عندما يعمل إنزيسم مه فی وجود أطوال موجات معيقة فى الشوہ ریش‎ 
aja التيتروجينية (شکل‎ alg (الرئي) على استعادة الوضح لطبیعی‎ 


ا 


۳3۳7 
ات نی الس ررقم hati о‏ رم نقحو وعد GC‏ 
Ot ip ope‏ رن زیم > دوتع ا تیر 
a toe USNS‏ انزيمات منهج رشكل زر 
قعل هذه الإتزيمسات على إزالة ena‏ 2ھ التى J чыдый‏ التيتروجيتية. A рән‏ + قي نم 
Cede means‏ بنزع مجدوعة انٹیل من مركب وارتیاظیابجڑی+ pui‏ عند لوقع xi‏ طح عم 
иж‏ 
4 الإصلاح بیز Nucleotide отелі repairs dg‏ رشکل ملون с^‏ 


تعسل هسه الآلية بهدف التختص من جزه صغیر من تسریط الحم الشووى 204 يحتوى على خلل مشل وجود إزدواج 
١ Le Ay Pine diner lia‏ فى الش کل أو و كيميائية دحنينة مرتبضة بأحد النيوكليؤقيداك. 
ERE‏ يعمل فى مؤقمين علسی جاندى موقع الخلل وذلك بهدق قطع 


بسح 


جانب ماه لش العطوب من чут‏ حمض DNA‏ عند هذين الوقمين (الرحلة ٣‏ قى 3 (I5‏ عقب ذلك يعمل кй‏ 
DNA dol‏ لك الروابط الهيدروجيتية بين القراعد النيتروجيتية التى تريط شریطی الجڑیہ عبر ائمسافة بين موضع омыл‏ 
مسالف الذكر ٣ og‏ قي GCI‏ (لاحظ أن هذا ро‏ الأخير يقوم „йз‏ الدور عند чзук ФАШ»‏ الحمض PAS gS‏ 
هذه الرحلة بیدو DNA sd‏ ٹاقما الجزء من sol‏ زیم مدز DNA‏ یا الجزء الناقص من الدى آوکسی 
نيوكليوثيدات وذلك من عتد б)‏ إلى الاتجاء б)‏ + فى الشكل). ثم یقوم الإنزهم DNA ligase‏ بحملية (لحم) Sealing‏ عند 
انقطة яй ды‏ الجديد ای ان 

Idi يكون الإصلاح قد تم بيتر كامل لآی تيوكليوتيد ظهر عليه‎ бз 
Base excision repairsac ۵۔ الإصلاح یی ز‎ 

تعسل هذه ЫЙ!‏ على بتر القاصدة التيتروجينية امرتبطة Sy‏ فی جسزىء الخفض التووق die DNA‏ وجود اليوزاسيل 
Шой‏ (شسکل ملون ۷٠)۔ А agg‏ يقيام nj‏ و2۳4 يكسر الرابطۃ الجليكرسيدية see land‏ بين das‏ 
النيتروجينية وجزى» المكر. وهتاك ШЫ]‏ عديدة لوجود قواعد تيتروجيتية قير DNA sj a‏ منها غلى سہبل Jil‏ 

)1( وجود اٹیوراسیل عن طریق حذف مجموعة الأمين صم Amina‏ السیتوسین: 

(ب) وجود pim puanine‏ عن طریق تأثير الشوارد Fre radicals pS)‏ 

)>( وجود 3-Methpladenine‏ عن طریق عوامل الألكك alkylating agents‏ 

رین عن o]‏ القاعدة النيتروجيتية وجود مجموعات فوسفات ту‏ دی وکسی уну‏ فى جاتب ما شریط جڑی: 
DNA‏ بلا قاعدة phot Ды ду‏ سسوم نم лбами аве) одд‏ بإزالة مجموعة cil gl‏ وجزىء 


السكر وبذا تظهر ثغرة فى جاتب one‏ شريط الحمض النووی یقوم امس DNA‏ بتوسيعها pel)‏ شكل ملون ۷ 
تمهيدا لهام DNA polymeric]‏ ہمل+ هذا الوقع Оу‏ نيوكليوتيد جدية لیم ثم يقوم DIVA irae nj‏ بربط الجزی 
الشاف مع طرف go муз)‏ عند موقع i‏ 


Misausteb repair الخطا عند تخليق شريط الحمض التووی‎ ul 

ترتبط هذه الآلية بإصلاح شریط حمض DNA‏ المخلق حديثا عند تضاعف جزىء هذا الحمض. 

وتجدر الإفسارة إلى أن إصلاح الغسريط المخلق حديثا فى DNI‏ يتم على اس مرجفی p‏ الشريط القديم الذى من 

رض أنه سیم - وهذه ميزة أساسية. لكون جزىه DNA‏ يتكون من شریطین متکاملین, уду‏ معلوم على وجه الدقة كيف تميق 

الإصلاح بين الشسريط الجديد والشسريط القديم d‏ فى الکائٹاٹ حقیقیات Bulgari‏ وفى البكتيريا - وهی من 
КЕ)‏ او مراد يعتمد تسیز على أنه فى الخسربط القديم ترتيطمجموعة میٹیسل CUD‏ بالأدنين عند GATE шй)‏ 
لنکسون سالیگ « وأن عمليسة إضافة هذه المجموعة methylation‏ إلى الد الخلق حدیا لا تتم إلا بعد فترة مما بت 
فرصة al‏ على انشویط الجديد وإصلاحه إن كان به عطب..وتعتمد عملیة الإصلاح فى الکائنات أوليات النواة (البروکاریوتات) 
على الجیتات لاه ۸460۶ MSA‏ التى تتتج البروتيشات MUMS Mad MY‏ تم عملية الإصلاح шу‏ للخطوات نی 
(شكل A‏ 

acl‏ البروسين 445 بالتصرف على منطقة المطب فى الشسریط без» ЫШ‏ وبرتیسط بالمركبسين البروتينيين الآخرین 
Mut Mab‏ 

= يقوم اذركب Mat‏ (وهو إتزیم) بكسر شريط DNA‏ 


هو سس 


с i‏ اج ای ре‏ وا فى оао‏ كلاق 
ea m‏ دلا اکا ملین وای د 
الفا عن ی جر ا n‏ عة ا پمک 
aii‏ الخطا بوذ ھا Mal‏ ای دیب 
dran fh‏ بشو Mae Mt‏ ع BE‏ 
مس renvoie‏ لی اٹیب 
هق je DA pin‏ جمد من الشريط الى کم بر 
وخ dela fame‏ 


aaa 


Mat Mut SS ang =‏ معا ومع тюшсенг‏ 
бейте pty‏ على قص Thi‏ من 3 DIA‏ الجديد 
اوقم بين موقع الکسر وموقع العطب وبذا تبدو فرجة خالية 
على الشريط الجديد. 

“н Lise وانزی‎ DNA Рутон ah m 
ED By من الدى آرکسی تيوكليوتيدات قى‎ Le 
pl وبذا یتم‎ 

وفی الإنسان элю‏ عملية الإصلاح على جين مناظر الجين 
۶ وعلى ثلاثة جينات مناظرة للجسين Abad‏ وتؤدى 
الطفضرات فى هذه الجهنات إلى سسرطان ورائی فى منطقتى 
القولون pill‏ يعرف باسم Hardin split‏ 
cobra cancer HNPCO)‏ 
الیتوکوندریا واصلاح حمضها النووى DNA‏ 

تجدر الإشارة إلى أن الحمض النووى DNA‏ فى اليتوكوندريا 
لاہسستطیع إصلاح у)‏ الخلل التسى تعتريه» ويؤدى هذا إلى 
aly‏ معدل الطفرات الحادثة به عن شيره فى Ag‏ 
WAS‏ (دينوكوكس رادیودیورانس) 
واصلاح حمضها التووی 

اکتشسف العلماء طسرازا فريدا من البكتيرها يعرف باسم 
Lc arn rain‏ فائقة على املع 
مایستری حمض DNA‏ من خلل نتیجسة التعرض للمؤثرات 
з‏ الخطورة. فهذه اکتا تستطيع تحمل قدر 
من الڑکسماع чи‏ ألف مرة ua‏ بتحله iui‏ وتستطيع 
أن gs‏ داخل المقاعلات الثوويسة Macher rectors‏ وقد 
سجلت فى موسوهة جینس للأرقام القاسية مت Пе‏ 
Book of Werk Records‏ 


ш أديتوزين‎ 


ATP‏ إلى 42۶# (حسب العادلة شکل СА‏ وتنطلق الطاقة حیث يستقاد متها بطرق مختلفة حسب الحاجة 
كذلك تسهم الواد الدهنية ولا البروتينية فى إنتاج الطاقة. 


м» 


سید —- 


ل مركب ATP‏ 2۳ 

iei والتى تتم فى یتلام‎ saat أن التفاملات الكييائية رن فى هذا‎ joi ۷۰ء فسكل‎ UL cag 
بتكوين مركب يعرف باسم بیروفیست ۵۷90ء وأن هذا المركب الأخير يدخل إلى عضيات خلوية تعرف باسم «ميتوكوئدرهاء‎ 
ао compe موجودة فى السنيتوملازم. وبتم داخل اٹیٹوکوندریا أكسدة البيروفيت إلى مركب يعرف باس‎ Micha 
e (شكل‎ 

والیٹوکوندریسا عبارة عن أكيساس دقيقة توجد عادة بالآلاف فى الخلية الواحدة. وگل میتوکوندریون ۸/۳ جدار 
يتكون من غشسامین. ین الداخلى منهما ثتيات إصبعية الكل تمرف باسم أعراف Crise‏ وللميتوكوندريون خيز بقع بين 
puma ace |‏ العف مع تحتوى على يعض الحبيباتأواتكونات التی يطلق La‏ 
اسم өт Jaa) Aare‏ 

وتقوم ائیٹوکوندریا يدور فی الحصول على TUN‏ مق مركب مره ACEO‏ حيث يتم فى لح ادلی 
حدوت خلقة من التفاعلات الکیمیائیڈ تعرف ام دورة کریہیں عات Kec‏ ونان مه Паліну‏ ينتج Le‏ جز من 
الطاقة: كما تتم على القشاء Дыш!‏ للديتوكوتدريا سلسلة تھا مزید من الطاقة. Т‏ 


St EE 


(شکل igi (vr‏ امن تب الادویلازمة کھا ا فی مور А Ад pend‏ اسار رسم لقطاع في لا ور تاع فى الکو 


وتفصیل الأمر أن مركب Acl mme A‏ يتأكسد من خلال دورة كريس التى تحدث فى الحجرة الداخلية للميتوكوثدريا 
إلى ثانى أكسيد الكربون ويصاحب ذلك اختزال جزیثات 


adenine dinucleotide мр‏ رصم 
Ри adenine осоо тр‏ 

4 

Reduced رر‎ 

Reduced avi adenine dicite >л 


على ДИ‏ : (شكق ۷۰ ۰ شكلا ۷۳ ملون ۷۸۰ ملون) 
ورجح اكتشاف دورة کریش إل العالم البربطاتى уй» (yh gD‏ دونك کریس Hans Alf‏ 
(MAY - ۱۹۰۰( Kite‏ وقد حصل علی جائزة ثوبل فى عام ۱۹۵۳ تقديرًا لاكتشافات العلمية الت : 


امام نی تا 
Hans Adolf Krebs‏ 


فی دفع البروتونات Pons‏ عبر L tll‏ الداخلى للمیتوکوندریا ليصبح ترکیز 1 
الجانب الآخرمن هذا 


طاقة كهروكيميائية. 


a — ——— ИӘ 


с-гу Gene at proton grade cross سسسسسسو سس علا‎ tat yet سس‎ 
mm 

ويمكن تحديد أربعة مرکیات تقع فى الفضاء الداخلى للميتوكوندريا والتى لها علاقة: 
us (1 ve‏ 

٭ الركب (Commer DD‏ وهو يتكون من وحدتين تحتويان على حوالى +٠‏ سلصلۃ من عديد الببتيدات. وهو یختص 
d‏ التاتجة فى دورة كريس عند ثلاثة مواقع من امركيات cite‏ 
املع Eagle‏ ومنتل الإلكترون ان إلى مصاحب لاتم عمد هه © (Сетне‏ ويصاحب ذلك انطلاق قدر من 

الطاقة يستغل فى نقل بروتون (H7)‏ من الوجد إلى الحجرة الخارجية للمیٹوکوندرھا: 

yay: (Сатри О oS *‏ یتکون من أربع سلاسل من عديد الببتیدء ویستقبل الإلكتزونين الصادرين عن Bale‏ 
۶ الناتجسة فى دورة كريس عند مركب Sueciae‏ وینقل الإلكترونان )3 مصاحب الإتزيم Coenzyme Qar biquisone‏ 
ولایصاحب ذلك انطلاق طاقة. 

* الرکسب (Comer И):‏ وهو يتكون من حول عشر سلاسل من عديد اتید - وغنده ينتقل الإلكترونان من 
© ت إلى سبتوكروم ۰/6 ویشتمل هذا الانتقال على انطلاق قدر من الطاقة يستغل فى نقل بروتون A)‏ من الوجد 
Д‏ الخارجية للمیتوکوتدریا: 

* امركسب 717717 (Compler‏ : وهو عبارة عن إنزيم Qucm anise‏ الذى يقوم بتقل اللكترونين إلى en)‏ 


قل الإلكتروتات (شكلان ملوتان 


(عند رکب البروتيتى رقم ) إلى 
اتجة عن ذلك فى OS‏ جزيئات ATP‏ وكما بق القول تتحد هذه рый‏ 
فى التهامة مع الالكترونات والأوكسجين гуду‏ ازد 
OHO,‏ یز + 27+ جوز 

ويتضح سا سبق الأهمية ШЙ‏ شاه الداخلى للمیتوکوتدریا فى المحافظة على فرق уйу‏ البزؤتوتات: Шу‏ نجذه غیرد 
العظم الأيوئات والجزینات الصغيرة من أجسل المحافظة على هذا الفرق» وتن ثاحية آخری فان «tall‏ الداخلى للميتوكوتدريا 
يختوى على dia yd‏ من البروتينات (أكثر من ۰6/۷۰ ذلك أنها ضرورية فى عمليات الفسفرۃ اٹؤکسدۃء وأيضا ما لها 
من أهمية فى قل ائمیروفیت والأحماض الدهنية من السسيتوبلازم إلى الميتوكوندرها. أما الفٹضا+ الخارجى للميتوكوندريا فهو على 
المكس ЭШ»‏ للأيونات والجزینات الصغيرة ولايحتوى تكوينه على هذا القدر العالى من البروتينات. 

وتجدر SLL EN‏ أن مبدأ لحصول على الطاقة ال جزيثات ATP‏ من فرق убу‏ البروتونات علی جانبی ALS‏ 
الداختی للميتوكوتدريا برجع الفضل فيه إل الڈی قدم نظريقه 
هذه فى عام !187 وحصل غلى эй»‏ 


ы‏ عن البيان أن آلية الحصول علیٰ ال 
uaa‏ على الطاقة عن غریق تقل الإلكترونات ثم عن طريق القرق فى убу‏ البروتونات الت قال 
إن الطاقة ی الخالة الاو تقل من خلال 


عن طریق تفاعل کیمیائی منتج للطاقة Басу cig‏ 


هه سس 


دةالوراثية للميتوكوندريا (شكل ۱۸۷ لون 
خن الجدير بالذكر أن معظم بروتينات RNA узше шер Sh aj pL GSE ll‏ الرسول (RID‏ النخاض i бн‏ 
سو Te шы‏ سو کی ہی سے سو 


MA rRNA MH 
الورائية بها تضاعف نضا فى أى وقت بغض‎ ЫШ وپلاحظ أن الميتوكوندرها يمكنها آن تتقصم أو تتحد مع بعضها. كما أن‎ 
(9 عن تضاعف اناد الوزائية فى تواة الخلية الذى لا يحدث الا فى مرحلة معينة من الدورة الخلوية والعروقة بالرحلة‎ 


وتحتوی الیٹوکوندریسا على بروتمنات غير تلك التى سبقت الإشارة إليهاء وهه تنكون من تسخ المسادة الورائية REI‏ 


توكوندريا ثم ترجمة 84ج الناتج إلى بروتينات. Sey‏ عد د ASN эда‏ البروتيتية ۱۳ وهی تنثل „АЛИ‏ الوظیقی SLE‏ 


الداخلى للمیٹوکوندریا 

тне рар‏ أن بعض الفسفرات الورائية فى اليتوكوندرها يختلف عن الشقرات الوراثية العامة التى مصدرها نا الخلية. 
7 والتسى سبق أن صیر إلبھا - من حبت مدلولاتها. والجسدول рау ZAI‏ هذه الاختلافات فى нуы! Gu LI‏ 
البشرية. 


اومن الجدير بالذكر أن الشغرات ان 
ويوضح سكل W)‏ ملون) جينوم اليتوكوندريا اليشسرية ومواقع 
الرکبات التى يرمز تھا بالأرقام اللاتينية LT T V‏ الواقعة على الغشاء الداخلی للميتوكوتدزها وهى . 
ы‏ سامت 
ی Coupler a Unga) Coche‏ 
سیون стр‏ 
ATP Spats‏ 97 
وبالإضافة إلى ذلك بحتوی جينوم انیتوکوندریا على 
= جیشات ۸2564 
pom‏ 
= جيتات 2242004 وهذه یرمز لكل متها بحرف أبجدى واحد بدلل على الحمض 
میتی الذى يرتبط به (مع ملاحظة أن الحمضين ك £ لكل منهما موقعان). 


لها فى الشكل (Ору‏ قھی تمل تتايعات Ua‏ لاعف of DNA nepictioa‏ شون 


جينوم انيتوكوندريا بحتوی على إنترونات ۵۲ كأسوة يجينوم تا الخليةء وناك على عکس جيتوم 

يحتوى على إنتروتات 

ویوضح شکل(۷۸) توريث جیتا: وندرها فى ثلاثة أجيال فى إحدى العاثلات: وكيف أن الأم وحدها ھی مصدر agp‏ 
دیا eer)‏ متها (тту‏ 5— الحمض dag‏ الریہوزی n‏ 


(R8)‏ )1( جين تنسح 
لرهبوسومى ARMA‏ وتعمل هذه الجيتات СТОЛ‏ على تخليق بروتينات معينة بالخلية. Ul‏ الجينا. 


الطرق аай‏ الحديثة ذات العلاقة 


بالكشف عن التغيرات 
فی المادة الوراثية. 


يكل الفحص الظاهرى (الإكثيتيكى) عنصزا آساسسیا فی تضخيص الكثير من الأمرا 
Lt АЙ‏ الفصل الثانىء والحالة العقلية للفرد وخصائص انجند وتفشتات Cees‏ راحة اليد وأسقل القدم وطرز lad!‏ 
likey Denmatoghpbic Patent‏ نری - والتى ستشير إلى يعضها قى الفصل السادس - تعتبر من gulli‏ 
الأسأسسية التى يعتمد لیا الطبيب فى تضصخیص المرض الوراثى. وذلك فضلا على قحوص Jt‏ الم وتحاليل البول الت 
бай‏ هامة فی بعض الحالات» وکذاك فحص الأجنة بالوجات فوق الصرتية пораву‏ والتحليل البيوكيميائى للسائل 
amniotic aid ioa‏ (الذى بحیط بالجنین) 


ن لتقيس لا مكل بحو إ9 بد чун‏ سر an ela‏ یمه daa‏ من ات 
ورد فما يلى موجزا لض الطرق العمل اتی تناه a‏ تشخيص „ИУ‏ 3959 


: الطرق المعتمدة على الكروموسومات‎ : gl 
: صباغة جسم بار‎ ١ 


رن فى الفصل لول من هذا الكتاب إلى جسم بار Bar‏ وكيف أنه یمٹل Xie i‏ فى tj‏ حیت чуч‏ 
التكثف فيما يعرف باسم Lytton‏ أما الکروموسوم٢۔‏ خر قيظل فى صورة ЈМ апааа san‏ تكون جيناتة فى حالة 
eri‏ وفى الذكور حيث لا بوجد سوى کر و فى حالة مستدة بالضرورة Jay‏ فلا بوجد فى لایا الذكور 
جسم بار وكما سثرى فى الفصل السادس فان هتاك حالة مرضية فى الإناث يكون غائيا فيها أحد الكروبوسومين alis CO‏ 
ag‏ فى خلاياهن جسم بار. كما أن هناك حالة مرضية فى الذكور يكون لديهم کروموسومان X‏ أى Ад)‏ وبالتاى یکون 
فى خلاياهم جسم بار. 

وصادة يتم لكف عن جسم بار في الخلايا الطلاثية ليطانة لغم эў‏ آحد Lois je‏ 
Lat nhc coor‏ الأول 
اکن مشاهدة «جسم باه فى القطاعات الیکرونکوبیة Шу!‏ لأعضاة الجسم E‏ 


E 


البيضاء العروف باسم 
يمكن مش آهدة جسم ياراقى تحشيرات صحیات الدم الصبوفة US‏ 


وبانسمة لعيتات بطاة الم يتطلب الأمر عمل كشت نون لبطانة i‏ وتأمين التصاق العيقة على سطح شريحة زجاجية ثم 


а АЫ cada‏ والكحول (کمیات متساوية) دة عدة ساعات ثم تجرى ea‏ باستخدام it ke‏ اوم 
أو باستخدام صیغ أورسين опей‏ منایا فى حمض дь‏ فدح جا ساخن. 

жез الخلايا فى كل‎ cite كما لاد من القیام بعد‎ „буре جمیع الحالات لابد من فحص عدد من التحضیرات لا يقل‎ Jo 
اللحكم على وجود حالة مرضية.‎ 
تحضیرات الکروموسومات‎ -۲ 
ITem 


Lex كتاب يمتوان ات‎ реў nali الممستخدمة قى هذا‎ ад تارف على‎ n 
cy محمود البتهاوى‎ gl 


متیر ue‏ 
٢‏ قياس محتوى الکروموسوم من حمض DNA‏ باستخدام من “Flow‏ 


) ثم تدقع مع سائل إلى جهاز يعرف بام 


فى هذه التقتية pai В‏ 


"مم ae ‘Pow‏ یت یم cher Де‏ لیم فیدر خن كل e cri‏ 
of eres‏ لع يلط ی وحدة بالجهاز مرف پم نسم تقوم بارال وحدة تحليل 


poeni күрүен 
فى كل كزودوسوم. ولا تستغرق دراسة آلاف الكروموسومات بهذا الجهاز سوی یتح‎ 
aus) فى ابتكار هذا‎ Ja فی الخلايا: ومرجخ‎ INA уй ht 


فصل الحمض التووی DNA‏ من الخلایا 
الفصل الحمض التووی DNA‏ امن ON‏ مامل العلق الخلوق بعركب plate SOS)‏ رانا ai‏ کسیر لیر 
ثم кобин‏ مع prom р)‏ لتكمير جزيئات از بروتین. ثم عضاق piel‏ ليستخلص به البروتینات» یستبلی 
الحمض وی Шй‏ ويجرى تسيب للحمض وی ppp Ай‏ 
وی من الدم TEN‏ تعطى Ду‏ ۲0۰ میکزوجرام من الحمض النوری (NA‏ 
انزیمات القصر : 
оед‏ مات الت موه مار وال ان سل pts aan PER)‏ اب 
اام ra‏ تيت اواج Re‏ الأخرى. oi ny‏ هنا sus ait ofa Ha uada‏ 
التقنيات الأخرى الت تفر ما عم يراد الكشف من التفيرات غیر النوية dou‏ 
أمام الملماء فى مجال تلهم ЫЙ‏ تقل الصقات 


کان لاكتشاف Ачу‏ القصر تمه سامت در р»‏ فى qd‏ فاق تا 
E‏ 
البيولوجية. 

падрад „дуне ull ایا‎ BS من‎ дй ماس قصل‎ Sm te „дый ففی عام ۱۹۷۰ استطاع العالم‎ 
عند‎ DNA جزىة‎ phia کٹ أن‎ (d 19 — من‎ mar re 


ات عمل الجيثات؛ ومن ثم نا ما يسمى بالمتدسة الورائية یر ڑا 


بع معين من سستة تيوكليوتيدات: وقد سمى هذا 


الإتزيم Г‏ (حروف الاسم مصدرها ی Ge‏ وسلاة быйыл‏ وقد تعر d Sp (ea‏ الج 
الدراسة فى alin‏ فى امد رقم pol (eV)‏ ۱۹۷۰ فى Biol ne‏ 
أنواع مختلفة من البكتيريا حيث يقوم کل 


ET‏ باس دز اص Ark cams‏ وقد c‏ تشم cy f path agp‏ تار 


توا فما بعد SES)‏ ما يز 


زید على ۳۰۰ np‏ فى 


تتابعات معينة من النيوكليوتيدات. 


تزيم نبا بقطع جزقء DNA‏ يطريقة ی 


LU ل‎ 1۵۸ рө فى‎ ergo فى الطب لو‎ des على جائزة‎ ten وقد حصل لام‎ SIR Jap 
وحقيقة الأمر أن البكتيرا‎ 


m on о‏ فد کون القع مت تھا 
ون طرفا „ый‏ کل ین еу‏ اه )۰ y‏ یکو: 

ايكون طرق dei d c hil‏ (شكل gestae ds‏ 
اف حسض Рм‏ نو يكرت أسسهل: سا دا إلى وضف طوقی 


وكليوتيدات على چا 
| ويوضح الجدوی الآتی أسماء بعض نیمات القصر وتتابع الثيوكليوتيدات على 
لط واحد من حمض QA‏ واسم البكتيرها التى تتتجه. وقد وضع Ns‏ مكان 
التيوكليوتيد الذى لا يهم طرازه فى التتايع. 
Кеа Бабам‏ 20 
Source [оше‏ 28 ۳ 
Ses oe ipa tT‏ 68066 
amc‏ 
босс‏ 
аласт‏ 
ormac‏ 
ممه 
one‏ 
а‏ 
62600770622 
2 
“бшуше are tried according to er pec of lati, flowed бу а number t айий dicen eter‏ 
fe, Ae ad el‏ سسوم Be me‏ جا Bold‏ 
میا Mic ste aw te sees a oo сог rand 0f doable sd DNA, «М presents алу‏ 


ویوسف تقطیع الادة الورائية بإنزيمات القصر بأنه (هضم) асхоб‏ ويمكن فصل هذه القطع بعضها عن بعض باستخدام 
رف باسسم (القصل اٹکھریاٹی فى الجيلاتين) Gelder‏ وفيها يستخدم لوح رقيق خاس من الجيلاتين يوضع 
فى حوس مطح ينصل من ناحية يقطب كهربى موجب. ومن تاحیة أخرى يقطب كهربى سالب. ویر لوج الجيلاتين في 
الحوض Ly lll‏ معين. ويجهز قى الجولاتين عند خرف SL‏ للحوض do‏ صغيرة Hear Sb‏ توضع yd‏ الادة 
- المقطعة بالإتزيم - اتطلوب فصل قطعها يعضها عن بعص حسب ШУЫ‏ ويمثل الخط المد فى انجیلاتین أمام ال 
datei] gas‏ 


تقاعل البلمرة المتسلسل Polymerase Chain Reaction (PCR)‏ 
یز palo‏ دراسة جزء مين من e‏ حمض 4 geni sU)‏ المع عدد محدود من 
E С‏ 


gal LI 0‏ :اوت مى a‏ للضاعفة هه DNAs JE py‏ الود (200A‏ 
ولإجراء عملية مشاعقة الجزىء 
DNA genesi‏ حيث برتبط كل شريط جديد مع 
جزی واحد. تکار هذا الاجر 
الأصلى الذى بت 

وبرجع القضل فى هذه التقتية - التى تسمى تقاعل Chis Reaction (POR) i‏ خیرم з» ойый i‏ 
Kary Mull‏ 5935 عام Fed‏ فى شركة Cot Copas‏ کائیٹورنیا - حيث قاما بنقسرها فى عام ۰۱۹۸6 وهی 
تعتمد على اسنتخنام إتزهم بلمرة مأخوة من بكتيزها شیر cal PS‏ شاک анада уну‏ أنيوية Jr‏ 
80 / 

>» بحثا‎ Kay Mul ومولس‎ Fed Fons by العام نفسه تشر سبعة باحثين متهم (سساکی) نیمه‎ Sy 


جدید آمام كل شريط قدیم باستخدام Fl‏ 
زيثان ‘pose nli Ge‏ 


توظیف هذه الطريقة فى تشخيص مرض لیمیا انتجاية See Col таста‏ وفی:الواقع فان تقنية POR‏ استحدمت علق ds‏ 
الستوأت اللاحقة فى تشخیص الأمراض 


اثبة والأمراض الطفیلیة: 


وبا أن عبلیة SB‏ ضربطی DNA «зук‏ عن بعضهما تالم درجة حرارة تصل إل NE‏ م فان نیم ав ра шад‏ 
کان یشکل бе‏ على من يقوم پالسل۔ 


يتعرض اتف مع كل دورة تضاعف. ولا ۵ 


4 بقيادة (مساكى) «anal Sn‏ وكان من بينهم (مولس) 
Ку Mull‏ باستخدام انیم بلمرة من بكتيريا تعرف باسم erm patur‏ تعيش فى اليذابيع الحارة» فمن المفترض أن 
إنزيم البلمرة فى هذه البكتيريا على وجه الخصوص يعمل قى درجة خرارة عالية. وقد БЫ‏ على هذا زيم ig pores‏ 
ومن الواضح أن حروف Ду‏ مأخوذة من الأحروف الأول لاسم الجنس واسم уд‏ الخاص بهذه الیکتیریا. ومنذ ذلك الحين o]‏ 
oe 8Ш‏ إكشار حمض DNA‏ فى الأثابيب فی المعمل بإضافة y poer „дй‏ رة واحدة دون أن يصاب الإنزيم بالتلف 
رفم تعرضه إلى درجة حرارة تصل إلى ۹۰م فى كل دورة تضاعف. وتجدر الإشارة إلى أن بعض العامل تمستخدم فى السنوات 
الأخيرة إنزيما يسمى plese‏ ماخونا من بكتيريا бутон‏ ويستطيع أن يعمل فى درجة جزا 
سدع 
وقد تعاونت شركة Catus‏ مخ شركة etie‏ فی أمزيكا لإنتاج جهاز ای التشغيل قوم بمضاعفة جزیثات حمض DNA‏ 
ويطلق على الجهاز اسم تا( ate Tera‏ (شكل ملون (HEB,‏ وهو يستخدم الآن على ثطاق واسع فى نعامل ios‏ 
آله تام عملية فك الشريطين. ثم تتخغض آليا لإتمام ععلیة بناء الشريط الجديد مرتیطا مع 

الشريط القديم ووفقا له бау‏ فإذا Bly la‏ جزى» مثلا قإن عدد cda‏ يرقفع إلى pen ie‏ ۸۰۰ کم Freier‏ 
ٹم 40+ وهكذا. وقد بليون. وتتميز هذه الطريقة بسرعة الإتجاز. 

ويوضح شسكل ملون (۸۱) أن تخليق شسريط جدید من حمض DNA‏ مام شسريط قديم فى أنبوبة يقنضى أن تزود التفاعل بجزه 
م القريط الجديد بت مع 1 ربط الجديد فى التكوين عقب الج 
m‏ 


وكان حل هذه الشكلة فى عام ۱۹۸۸ء عن انية من л‏ 


ام دو 


أنه قی مدى ۲۰ دورة يتم التضاعف Jio‏ 


زه él‏ من الشريط القديم — dcs‏ فقط هيدا کر 
ابع قوف 
الطرف أوالنهاية الأخرى 
التضاعف فى ШЫ‏ من جّىه 2004 الواقعة بين (es‏ 

4 بقع بین منطقتين من الجزئة معروف ШӘ‏ 


ومن هنا قان تفاعل AOR‏ — كما ذكرنا سسابقا - يضاعف ку‏ من сз‏ 


الجدير Sil‏ آن تمو تكوين DNA Bo‏ جدید يتم انب 
لذ رن d Шу‏ هذا الشريظ الجدية. 
| و اتف نا نوفر فى الأتبوية التی تجری ЧӘ‏ عملية التضاعف كل من الدی آوکسی تيو كليوتيدات الأربعة التی ستیتی 
we‏ 
phosphate [dT TP)‏ ممفنسوندوممل 
pbosplte (CTP)‏ مہرد رود 
pu‏ 
pd‏ 
p‏ دحا كل من هذه الدى أوكسئ تيوكليوتيدات فى تا الشريط الجديد النامی لحمض DNA‏ بعد فصل مجدوغتی فوسفاتہ 
Ss GO‏ على орлор‏ واحدة. ومع боба‏ عدلية التضاعف aei‏ أن jai‏ الطلوب s‏ 
ЛАШ]‏ كثيرا ونلك دون باقى أجزاء الحدضض. 
إن نشاعفة لد الورائية بهدف'دراستها تتعاظم الحاجة АА‏ قی مواقف مديدة مها خی pl‏ عن hays эр‏ 
کت - وهنا ee‏ إكثار لاد الؤرائية للميكرزب. اوقد تكون ЫШ‏ الوائية للتيكروب ھی حنض RNA‏ ولیس DIA clas‏ 
کم قی خالة فیروس уй)‏ - وعندئة بجزی فى العمل i А‏ حمس DNA‏ نام a‏ الما 


ere بصعي‎ (iS ЫЙ (a إنزهم‎ А АМИ خماش‎ эы, 
۱۹۷۰ النزيم فى عام‎ паа ubi متا‎ Ton (aug - كان اما الأمريكيون الثلاثة (بالتيمور — دلبيكو‎ 
وحصلوا على جا‎ 

وکما سبق القول فان هذه التقئية تستخدم فى تشخيصن الأمراض الوا © حي إن سيب هذه الأمراض يرجع А‏ تفيزات فى 
DNA ОАЕ‏ کنا فى e be‏ الثاشيا lamcn‏ كما تستخدم هذه التقنية قى اتجال الطب الشرعى حيث انا Roses‏ 
فی طرق الكشف عن مرتكبى الجرائم أواقى تحدید !۱ ا تسمح بمضاعقة أقل كمية من المادة الورائية حتی لو كاتا 
استمدة من خلیة واخدة. كما اعد هذه ШЕ)‏ فی الکشف عن وجود الجيتات аот Шу‏ وقد تم تطبيق هذه ان 
UM‏ فى دراسة ode‏ 20:4 الخاص باليتوكوتدريا: وستخدم هذه التقتية غلى تطان واسع فى تشخيص مرن الإيدزا 

!فى كشف ىا تا كان جقین لم یواد بعد مریشا ip‏ 

ag‏ نجل ارات SLE‏ وذلك فى عائلة يشيع فيها جين هذا ارقن ويوفح الجزه )من 
4 حجمها S‏ تحتوى غلى ш)‏ السليم من ند 3 الم 4 أن يقطعها إيهضمها) عند التتايع. 
نی قلمتين أخدهنا ык»‏ 20 والأخرى حجمها Эйр‏ كما el all рэн‏ من ck ШЫН)‏ من حنض DNA‏ 
ولكن أصابتها prit 00008 lj‏ هى cae‏ في حدوت „әр,‏ الأنيميا امتجلية pan oU)‏ فى تاي النيوكليرتيدات): 
ويسبب حدوث هذا التغير فى التتابع فان إنزيم Ml i‏ لايمكته قطغ الحمض النووی DNA‏ فى هذة aci‏ 

وتتحدد خطوات العمل فيما يلى 

= استخدام amen‏ 2 يمسلان عند طرقی الجزء ЎЫ)‏ سن حمض NA‏ وإجراء Далада Je уш‏ 
mnm—‏ 

- استخدام إنزيم ٠647 a‏ فإذا كان الحمض التووى لم يصب بالطقرة قإن الجزء الذى تمت ады шш‏ تفاعل 
البلمرة التساستل يهقم بالإنزيم إلى йук‏ أخذهما حجمه 2089 والآخر حجمه Map‏ وإذا کان هذا الجزء أصيب Lig‏ 
pou‏ 


Ee EE 


مهتا استخدام ой узе‏ (شكل علو 
الكهربى: ويوضع فى الطبق لوح جيلاتين تعمل فيه حفر تعرف 
إحدى عيتات الحمض النووی DIA‏ موضوع الدراسة۔ وبتشغيل 


OT‏ وهو عبارة عن طبق يحتوى على 
wee‏ تاحیة القطب السالب حیث وضع فی کل 


i‏ والقظع الكبيرة تتحرك مسافة قصيرة. يتم بعد ذلك a‏ لوح الجیلاتین بسبغ سل 
مواقع قطع DNA‏ على تسکل عرائط مدعة : in‏ الجیلاتین المتد pl‏ کل 


nes 


وبوضح الجزه (бу‏ من الشكل اللون (AY)‏ إحدی الآسر قيها كل من الأب والأم حامل لجين امرض )5( بصوزة خليطة HAS)‏ 
والجين )5( مت وأنجبا ابا تجمع فيه جينا امرض معا أدى إلى ظهور أعراض امرض عليه. ثم جاء الحمل الثاتى وهو الجنين 
بوضوع البحث ومثار الق حیت يواجه هذا الجتین الاحتمالات كافة بعد أن جامت مقاجأة الاين الأول: فالجتين هذا ما بر 
(44)» وإما أن يرث جیتا سليما وآخر للمرض (AS)‏ أو يرث جينى الرض )55( - ШШ»‏ حدث. 
قی حالة الوليد الأول = وبا уй‏ عليه الحالة дәй‏ 

فى هذا الثال آختت خلايا من هذا الجتين ومن الأب والأم والوليد الأول وأجریت على حمضها التوزى DNA‏ الخطوات Шы‏ 


من الأب وم جینین 


рды -‏ الجزه الاعف إلى д‏ ال د 

= إجراء عملية الفصل الكتهربى. 

وتوضح مواقع الشنرائط Arc‏ لوح الجيلاتين المبين فى الجزہ ۵) من الرسم ما یلی 

۱ - أن كلا من الأب والأم له + شرائط الأقرب منها هو للجين هو الای حدثت به طفرة dios‏ لم يتأثر بإنزيم القصر وحجمہ 
р‏ أما الشريطان البعيدان فهما يخصان الجين الذى لم تحدث به طفرة وبالتالى تأثر nei‏ القصر وانقطع إلى جزأين حجمهما 
م004 . ومن ذلك يتضح أن كلا من الأب йу‏ خليطان (AS)‏ وبانتای لا تظهر عليهما الصفة المرضية. 

۷ - المولود الأول له شريط واحد وهو قريب فى لوح الجيلاتين وحجمه ОА‏ وهو بای للمادة الورائیة تیلم تتقطع 
بانیم القصر سیب حدوث مقر اولود ой‏ تقی فى шө‏ لرضس حيث Мый абз‏ للجنين 9( فى لوج 
الجيلاتين إلى الوقع نفسه ليكوتا معا شریطا واحدا 

+ - أما الجنين — موضوع البحث وا 


قرار بشاته - فله شریطان بعیدان حجمھما 2۸9420۵۶ وهذا يعنى أن 
القصر لأنه لم تحدث فى أى من الجينين طفرةء أى إن المادة الوراثیة لكل جين 
فالجنین محظوظ حيث إنه أخذ جينا سلیما من الأب وجينا سليما 

وسسٹری فى الفصل السسابع من الكتاب مثالا آخر يخص مرض التليف الحوصلى Оше Рам‏ وكيفية تشخيصه فى الأجئة 
Zn дш,‏ للبيولوجيا الجزيئية 


طریقة الكشف عن تتابع الجزيئات فى الادة اور 
تکشسف هذه الطريقة عن الطغرات ДЫЙ‏ فى القواعد التيتروجينية اللكونة للش فرات ЫЫ‏ كما أنها تستخدم کش عن 


Шу‏ هسذا فإن التعرف على تتايعات النيوكليوتيدات قى جزيئات حمض МА‏ لكائن ما يعنى LAD‏ عن خصوصية الادة 
الورائية لهذا الكائن. ويترتب على هذه المعرفة إمكانية غير مسبوقة فى التحكم فى الصفات Gui‏ للكائتات. 
طريقة نانج ر Sanger Method‏ 
ua‏ الکشسف عن تتابعات التيوكليوتيذات فى انادة الورائية لكائن ما Md lade Sus‏ وتعرف الآن عدة طرق STS‏ 

النيوكليوتيدات فى حمض DNA‏ نذکر منها طريقة العالم الشسهير (قريدرك ساتجر) Frederik бшуде‏ من جامعة كميردج. وكان 
(سانجر) قد حمل علی جائزة نولل فی الكيمياء مرتين: الاو فى عام ۱۹۵۸ عندما استطاع فی عام Vor‏ کشسف ترتیب. 
الأحماض الأميتية الكونة نس ولين» والثانية صل عليها فى عام ۱۹۸۰ لابتكاره مع d оз)‏ طريقة لكف تتابع الجزیثات 
О‏ لحمض i DMM‏ ستستعرضها Ca‏ وقد تشر ذلك فى سلسلة من البحوث أذكر منها ما ورد فى p (A0) all‏ 11۷9 
من Mol Blok Une‏ : وفى العدد (Và)‏ عام ۱۹۷۷ من مجلة Acad. So!‏ عار cres‏ وقی العدد (т\л)‏ لعام 1۹۸۱ من 
مجلة Since‏ وقبل أن Gatley eje Usd‏ للكشف عن تتابع النيوكثيوتينات فى حمض 24 эў‏ أن أشير j|‏ تتطتين: فقد 
cla‏ من قبل فى موضوع تفاعل البثمرة المتسلسل (AOT)‏ أن تضاعف حمض DNA‏ يحتاج إلى وجود ОМА робите n]‏ ول 
پادن Ду Primer‏ طرز (دى أوكسى نيوكليوتيدات) dex muckootides‏ الأربعة لتستخدم فى بنا شریط NA‏ 

ومن الجدير بالذكر أن ارتباط کل دی آرکسی نیوکلیوتید جديد مع الذى أوكسى ٹیوکلیوتید السابق عليه فی DL‏ الجديدة 
مشسروط على وجود (ОВ)‏ متصلة مع ذرة الكربون رقم О‏ فى جزىء السکر الداخل فى تكوين الدى آوکسی نيوكليوتيد الساهق؛ 
افرجود مجمومة (Об)‏ فى الجزی» السابق ضروزی لإضافة دی أوكسى نيوكليوتيد.جديد (شکل (ME‏ 


۳ 
م 


ey 
m ترس الثوى للجزىه ذو رکب‎ 

me: 
تید بش‎ rata ай муы رم امسق‎ 
من عه قوقع )وا مرف ماسم‎ Ота نف‎ 
sen nei ma 


Didecsynadecside triphosphate (Le 2,3 dideosymucentide) 


i errr 


تنه рау‏ على جرد تهت زج 7 Lobelid‏ 
hs‏ الدی ÉÁÉUPv gS‏ ———— ی من اهادي sl d‏ 
تبوکلوتدات مشعة حتی 08м‏ متابعة الجزيثات كنا مستری ty Їй‏ وحجر الزاوية فى هه Bi‏ و آن یضاق قدر فثیل 
من آحد مرکبات الداى دق آوکسی تيركليوتيدات ناسوت =2 BSG,‏ وهی 
phosphate (Ad TTP)‏ عمکاسوفە ره 
(d CTF)‏ سنجومفجط dier cytidne‏ 
iüosyadonosie тргаме (аА ТР)‏ 
(A GTP)‏ سلس علوم decease‏ 
وسزة هذه لتركبات هی عدم وجود COM Rapt‏ فى الکن رقم (D)‏ لیزی: „дый ЖЫЛ‏ بها فا ما رتبط 
أى من هذه انا تر مد فا ذلك تقف عملية و мей‏ 
li ste DNA‏ 223 


yy‏ مسن القول أن هه ال 
4 بعد قصل مجموعتی فوسقات من 

وفیسا يلى موجز بالخطوات الأساسية للكشف عن تتابع الجزیثات الکونة للمادة الوراثیة بطريقة سانجر 
m"m—‏ 

* باستخدام أحد إنزيمات القصر A reti арте‏ ينم تقطيع جزىه Д DNA‏ قطع pment‏ بان لكل منیا طرف 
يحمل ننس تتاہمات الدى آوکسی تیزکلیوتینات :" ولكن هذه Qe уд Ый‏ الول uidit‏ 

* تفصل هذه القطع عن بعضها حسب طول كل منها عن طریق الفصل الكهربائي باستخدام cll‏ الجيلاتين. 


* تستخلص قطع حدض 204 من شرائط الجیلاتین سنا DNA‏ 

* تجرى ШШ‏ نومه لکل مجموعة من АЙЫ‏ على حدة باستخدام تقنية ols‏ البلمرة الملل (POR)‏ وذالك فى 
وجود بادى» primer‏ والدى أوكسى نيوكليوتيدات الأربعة وكمية قليلة من أحد الداى دی أوكسى نيوكليوتيدات (ولیکن (AATP‏ 

٭ ومن الجدير بالذكر أن البادىء سيحتوى على مجموعة (ОВ)‏ عند ذرة الكريون رقم ЖЫЙ өзун О)‏ مما يساعد على ارتباط 
أحد جزینات النيوكليوتيدات الزود بها التفاعل. 

y‏ سسيبدأ تخليق شسریط جديد أمام كل شريط قدیم - وسسيتواى ترتيب التيوكليوتيدات الجديدة فى بنا الأشرطة الجد 
- ولكن عملية بناء أى شريط ستقف إذا أخذ جزی» (داى دى أوكسى نيوكليوتيد) فى بنا الشريط الجديد. وحدوث هذا الاحتمال 
الأخير يتم عشسوائيا وهؤدى ذلك إلى أن الجزيئات الجديدة ستكون متفاوتة فى أطوائها ولك كل منها ينتهى بالدای دى أوكسى 
lg ATP aS‏ عند الوقع а‏ 

LE 
OT IP وینٹھی کل منها بالداى دی أوكسى نيوكليوتيد‎ ЧЫ) (وليكن 60777 وعندئذ فإن الأشسرطة الجديدة ستتفاوت أطوالها‎ 

* نکرر مرة ثالثة ثم رابعة باستخدام الداى دی أوكسى نيوكنيوتيد 4677 ثم الدای دی أوكسى نيوكليوتيد 7۳ 

* تؤخة قتع ال 2004 القاتجة من السلیات الضاعفة д!‏ ويجرى تھا فصل б‏ باستخدام لوح الجيلاتين: ومتا وتم 
يعمل آریخ حفر welt‏ متجاورة فى لوح الجيلاتين. لیوشع فی كل حغرة قطع DNA‏ )27 ائلون Qr‏ النی تنتهى Ма‏ 
эе‏ الدای دی أوكسى تيوكليوتيدات.. ويمثل الجيلاتين. المتد نمام كل حفرة ما يسمى Jl әй Lares js‏ الكهربائى 
إلى انفصال قطع الحمض النووى فى شسرائظ فى كل حارة فى الجيلاتين حسب أغوالها. وتعیر شزائط کل حارة عن تواجد أحد 
النيوكليوتيدات. وبمكن عن طريق تتبع النيوكليوتيدات فی الحارات الأربع للجيلاتين معرفة GR‏ ترتيب التيوكليوتيدات الكونة 
للقطعة من дымый DNA (e‏ 


و — — — پوت سوہ 


خاکسام جأ миш and Gilbert Method‏ 
لو الاو إلى أن تاكسام وجلبرت ۴٤ Gilet‏ عات 4 من эль‏ نا قد ايتكرا طربقة أخرى GSD‏ عن 
ترا بیدا قی اند ۷۵ НЫ‏ ۱۹۱۷ من Ma Acad. Sek USA a‏ عو 
ین 

| س إكثار 5A‏ من ya 3 DA зууй addi‏ تب 

АР أحد طرقى قطع الحمض التووى بعنصر مشع وليكن‎ dall وسم‎ Y 

© - تقسيم أجزاء الحمض التووى إلى آربخ مجموعات. 

6 - استخدام ماد a dg‏ تشع ual iul‏ النووى إن تخل Lg y Chemical danda aa‏ نیت 

га 

قاع التجنوعة if‏ من قلع لح النووى تحت рус» oS зу RSL‏ 

قبل القاعدة النيتروجينية 0. سسيئتج عن ذلك قطع DNA‏ متقاوتة الأطوال ,235 Jo‏ 

قبلها قطمة الحمض الووی 

+ خضاع المجموعة الثائیة من ققع الحمض التووى اتحال كينهائى يؤدى إلى كسر هذه жеш» Цао Ый‏ 

7 سسینتی عن ذلك قطع 204 منفاوتة لول وذلك على حسب موقع اعد أو القاعدة 4 التى انكرت قبل ای 

مٹھیا قطعة الحمض الووی 

Lat *‏ المجموعة الثالثة من قطع الحمض النووى لتحلل كيميانى إل کر هذه дыз» Ый‏ قبل ناوجون 

سينتج عن ذلك قطع NA‏ متقاونة Jg‏ وك حسب موقع القاعدة 2 التی أنكسرت قبلها d‏ الحدض النووى. 

* إخضاع المجموعة الرابعة من قطع الحمض النووى لتحلل کیمیائی يؤدى إلى کسر هذه القطع عشواٹیا Jd‏ أى من القاعدتین 

7 مسينتج من ذلك قطع DNA‏ متغاوتة الأطوال نك على حمسب موقع Chal‏ أو القاهدة7 التی اتكسرك قبل Sh‏ 

منهما قطعة الحمض النووی, 

وباح أنه فى جميع الحالات يتم کسر كل قطمة DNA‏ فى موقع واحد Уй‏ وأن كل جزه تج همه من الطرف الشع حتی 
القاعدة النيتروجيئية التی تسبق میاشرۃ القاغدة التی دمرت فى عملیة التحئل الكيميائى. 

۶ 7 يجسرى تفریسد كهربى ‏ على لوح جیلاتیتی اهر للمجموصات الأربع من قطع الحم التؤوى DNA‏ يعد 
امام إجراء التحلل ү‏ 

سوف تنفصل قطع كل مجموعة عن بعضها حسب أطوالها نٹکون 


رقع بالطبع أن كل الشرائطختدعة التی эшш‏ 
الحارة © ستكون موجودة فى Суз‏ 
ابع التيوكليوتينات بزصد مواقع الباتدات فى الحارات ریم على لوح 
التوتووجينهة الرتيطة بالمنصر الشسع یتمذر إدراك طبيمتها یهن التقتية لان تحثل قطمة الحمض النووی قیل 
هذه القاعدة سيؤدى إلى عدم وجود ر الشع وبالتای عدم وجود شريط على لوح الجيلاتين. 
استخدام مجسات الحمض النووی (DIVA Probes)‏ لنکشف عن تسلسل معين من الجزينات. 


هی قطع من شسريط وأحسد من حمض 164 يتكسون كل منها مسن تتايع ممين مسن الثيوكليوتيدات تحمل التظير الفح 
dte A)‏ وتجیسز هذه لمجسات десне ЈУ‏ مع ريط DNA‏ ذى تتابسات ٹیوکلیوتہدات dun‏ 
Complementary Seque‏ يستهدف التجقق من وجوده. ویوشح الشکل (л) all‏ عند أعلاه شسریط المجس эй gins‏ 


ШЕГӘ‏ سح 


امع قطعة معينة - دون بقية القطع - وهى القطعة التى تحتوی على تتايع تيوكليوتيدات مت اتلك التى يجملها المجس۔ ویتر 
التعرف على القطمة الطلوبة والنجس الرتبط بها عن طريق تقنية خاصة يتم بها لکشسف عن الواد المضعة تعرف باسم (التشميع 
Либорио‏ وغنی عن البيان أنه كلما كان المجنن бурч‏ علسیاغدد Sh‏ من التتابعات كانت قدرته. أكير على 
الارتباط (فقط) بالشريط المطتوب. 

وتعرق ثلاثة طرز من مجسات DNA‏ 
0ك 

» 104 خریط‎ pl Денеа Паана المکسی‎ ЫА „дА تم الحصول عليها باستخدام‎ CDNA أجزاء من حمض‎ „эу 
طول‎ руда فقط‎ eran العروفة باسم إسكونات‎ ga الموجودة فى‎ DNA وعلسی السك فالمجس يتكون من تتابعات حمض‎ 

نة مثات إلى عدة آلاف من النيؤكليوتيدات. 
(ب) مجسات جينومية Probes‏ همست 

وهی قطع من حمض ОМА‏ تحوى اکسونات enam‏ أو إنترونات бинин‏ وقد لا تحتوى جينات محددة. gj‏ طول الدج 
من بشعة مثات Tas‏ آلاف من التيؤكليوتيدات. 

(ج) مجسات ظليلة التيوكليوتيدت همست 

وهی تٹکون من دد یترارح ہین ۲۰ — ۴۰ تيوكليوتيد 

Sickle Cu ei جين مرف نما‎ i مضاية‎ INA من حمض‎ ЫШ استخدام مجس‎ AV) الشسکل اللون‎ эму 
das! ومجسس آخر للمنطقة نفسها من الحمض التووی غير الطافسر (الطبيعى): وذلك للتهجين مع نفس النطقة من‎ Алгаш 
أما‎ lly لثلاثة اصخاص, وبالطیع قإن المجس الذى يحمل الطفرة سيتهوجن مع الجين الصاب‎ ад d النسووى‎ 
النجس الذى لا يحمل الطفرة فإنه سيتهجن مع الجين السوق.‎ 

ویوضم الرسم لوح جبلاتین استخدم ЫШ‏ الكهربى للعینات - من الأفراد الثلائة - التى هجتت مع المجس الطبيعى + 
جيلاتين آخر استخدم للفصل الكهربى للعينات - من نفس الأفزاد الثلاثة - هجنت مع المجس,الذئ يحمل طفزة ییا التجلية. 

ри‏ دراسة لوحى ائجیلاتین أ 

* الفرد رقم (۱) يحمل جینین طبیسین حنيث إنه لم يشير له شريط فى لوح الجيلاتين الخاص بالفصل الكهربى للمينات الت 

تهجينها مع مجس يحمل الطفرة» بينما شهر له شريط فى لوح الجيلاتين الخاص بالفصل الکھرپی للعينات التى هجنت مع 
مجس سوى (للجین الطبيعي). 

* الفسرد رقم (T)‏ يحمل جیئین لرض الأنيمها اننجلية حيث لم يظهر له شريط فى لوح الجيلاتين الخاص بالفصل الکهربی 
للعينات التى هجنت مع مجس سوى. بيما ظهر له شريط فى لوح انجیلاتین الخاص بالفصل الكهربى للعينات التى هجنت مع 
نجس سوى (للجين الطبيعي). 

* الفرد رقم (T)‏ يحمل جينا طبيعيا وجینا للأنيميا النجلية حیث ظهر له شريط فى كل من لوحى الجيلاتين. 


Southern Blotting (DNA) заа طريشة سزرن لالتقاط‎ 


5385 


LOOPS 


DNS дыка وعليه‎ sinc 


ترشيح ماص فى ia‏ تحتوى على سائل чэч‏ 


لم HB)‏ سزرن) д): байат Abg‏ هذه الطزيقة EI a‏ 
ات السليولوز فوق لوح الجيلاتين. ثم يوضع 


گم يوضع قوقه لوح الجيلاتين الذى تقع عليه شرائط حمق ۰204 ويوضع لوح نية 


i‏ أو азо‏ التردسیم oll‏ یلها D‏ ته Ду»‏ كيلو جرام وأحد» فتنتقل بذلك Li‏ حمض 264 إلى 
تيترات السٹیلولوز تحت تأثير الحركة' الصاعدة للمحلول من خلال ورق الترشيح. 

* تحمل شرائط حمض DNA‏ على لوح تيترات السليولوز بمجس probe‏ من شریط DNA‏ آلوسوم بالفوسقور eti iy es‏ 

الكملة لأحد شريطى جزى» DNA‏ ائراد البحث Шыу ca‏ یتم تیجینت منز أى اتحادة نع إن وجد 


ү 
المجسات آقبرالرتبطة. يستطيع الباحث مشاهدة موقع الجزئ» الجن رذلك پاتختام ا‎ Y لوح السليولوز‎ у 
البنفسجى. كما يمكن تصوبره بنيلم أشعة. إكس.‎ 
وقى النهاية تجرى مشاهدة موقع هذا الجزىء مع شرائط 201 التى سبق التتاظ صورة لها وهی على لوح الجیلاتین:‎ 
AGI یمن (الجتوبئ). ومن اليف أن تسمية بعض‎ абат هذه الطريقة‎ ul ولمل القارئ يلاحظ أن اسم المام الذى‎ 
كما أن‎ ANA وهی خاصة بحم‎ Nat Moti (as الأخرى ارتبطت باسم هذه التقنية: هناك تن سیت (الالتقاط‎ 
تین‎ ой» وتجدر الإشارة إلى أن إسمى‎ cnra Lal ددعل وهى‎ дшде لغرب‎ SIM) pole فك تقنية تعرف‎ 
ولیس هتا ضرورة لشرح تفصيلات هاتين التقنيتين'‎ .: Laboratory argon هما تعبيران رمزیان شاعا فى العامل‎ 
حیث ثم‎ ٠ فى كل تجرية‎ быу على الجلوبين السوى والجلوبين انصاب بالثالاسيميا (دلتا‎ Beal تجربتين‎ ۸٩ ويرضح شكل‎ 
وفى كل تجرية اختلف نظام‎ диш القص‎ ну 


I الجلوبين فى التجربة الأول لانزیم القص‎ кызы, 
فى الحالة السوية عن الحالة المرضية.‎ DNA الشرائط‎ 


EcoRI Digest Hindi Digest 
سی قدص ہر‎ бт 


Hemorygous Heterozygous Homozygous 
Nem Matan 


القصل الكهربى على اج الجیلاتین ٹم إجرا 
التقاط سيزرن على الواح ن 
pue‏ >=== = 
cad‏ الحنض الشووی DNA‏ عن بعضهما 
البسض. وفی خطوۂ 
(مشع) مكمل لجين الجلوبين. ويوفح تصویر 
هذه E I руй‏ التى تهجنت مع انجس 
فی كل Ae‏ 

وسن الجدير بالذكر أن أول حالة يت 0 
تض‌خیصها لرض ورائى أصاب چنینا بشسریا 
عن طریسق تحديد الجين МЫ‏ كانت لمر oe‏ 

تقل فی مین ل درف سكا ab i‏ با 

اموق سور مرمرع A‏ وال i et‏ سوا مجن ولط .وترم علي 
یسد العالم Ka‏ وزملاہ. شم أجروها مد زاك حت میرف سوت 


Lal‏ ثالاسميا. وکان ذلك فی عام ۱۹۷۹ على 


على جنين مساب بالائیمیسا التجلیة فی هام 
Мул‏ 


ويوضح شكل ۹۰ إمكانية التفرقة بين وجود جين طبیمی (سوی) بصورة Ene‏ (تقق)» ووجودہ بصورۃ خليطة КОЙЫ зу‏ 
ووجوده بصورة نقية طافرة وذلك قى حالة أن طقور الجين برجع إلى طفرة نقطية: 


(تعدد أطوال Restriction Fragment Length /мутопрдйт (RFLP) (ai glad‏ 
تصرف سه التقنية اختصارًا بكلمة (رفلب)؛ وهى تعتمد على وجود اختلاف بين الأفراد من حیث الواقع التى تعمل ake‏ 
إنزيمات القصر فى الادة الورائية سا يترتب عليه اختلاف أغوال قطع حمض РМА‏ الناتجة عن العاملة الإتزيمية. Legg‏ اختلاف 
مواقع القطع التى يعمل эше‏ الإنزيم فى الأفراد ثتهجة حدوث طقرات فى طرز النيوكليوتيدات فى مواقع معينة. بعد ذلك يجرى 
فصل لقطع DNA‏ باستخدام الفصل الكهزبى على ألواح الجيلاتين و el‏ التقاط شرائط حمض DNA‏ من لوج 
الجملاتين А‏ لوح ite er i ai‏ وهی التقنية gd‏ باسم (التقاط سزرن Арай‏ جک gi‏ یعامل 
لوح النهتروسلهونوز بواسطة مجس probe‏ وسيترتب على ذلك تهجن Apri‏ المجس مع أطوال مختلفة من قطع DNA‏ فى 
العينات ы) Aub‏ ذلك فى صور لوح الٹیٹروسسلیولوز التى تلتقط بافلام أشسعة (AS‏ وبالطبع یسستدل علی اختلاف اطوال 

قطع 204 عن طريق اختلاف مواقم انشرائط 


وبوضح (شكل )٩۱ ўа‏ قطمتين متناظرتین من حمض DNA‏ كل منهما من فرد مختلف وطول كل (бу akin‏ كيلوبيز (الكيلو 

القصر md‏ يقطع الجزىه رقم 5( عند ثلاثة مواقع فى نام 
تج لينا قطعتان الأولى طولها )4( كليوبيز» والثانية طونها )0( كليوييز. أما الجزئ رقم 2) فقد حدثت Vis ч‏ 
فى الوقع f‏ یرت التابع عنده jj‏ ©6267 سا جعل el‏ اطع جع ل يعمل عند هذا لوقع » gm Jiu‏ 
Lae‏ قطمة واحدة шу‏ ۹ کلپ 


وه یه 


الجین (D)‏ مرتبطا Linked‏ بحدوت RFLP‏ ومن هنا قالض٢شخص‏ ال 
lg‏ الورائية А‏ وشسريطا آخر A yi‏ من الادة الورائية الجين الثانى التى تحمل الجین اللريقن. сзи‏ 
وى قفيه الجينان الطبیعیان يغيب عنهما تأثبر AFLP‏ وبالتالى سيعطينا شریطا واحدا. 
ја ад‏ خطوات العمل على إجراء التقاط سسزرن ват Moti‏ لتحميل الادة الورائية على لوج ”ا4ء ثم إجراء تهجين 
مع مجس مشع: ثم يتم تويز الوم باشعة إكس التظهر الشرائط على الم 


سيق أن ذكرنا أن الأمراض الوراثیة التى تصيب الإنسان يقدر عددها بالآلاف. وتجدر الإشارة هنا إلى أن الخلل فى جين واحد 
СВЙ‏ يسيب المدید من الأعراضن d‏ بسن жаш‏ وليس عرضًا واحدًا كما قد يظن البغض» كما أن هذه الأغراض قد لايكون 
ین بعضها علاقة JB piii‏ عرض مارقان مدرد Martin‏ الذی О‏ هذا القصل Silly‏ يرجع إلى جين سائد 
اہر على الصابین الأعراض X‏ 
- طول اليدين المزودتين بأصابع نحيلة عنكبوتية Long Bands with slender spidey бает‏ 
- طول الجسم مع طول الوجه ونحول العظم Tu wt og fice and slender occ‏ 
= ندوعات lng‏ السود m——— pr‏ 
- تشوه عظمتى اللوح واتخاذ الققص الصدرى شكل ذلا بالحمام وتقوس سقف الحلق 
Winged pale pigeon ches ached palate‏ + 
eg‏ بن sias‏ اتم occ developed body acer‏ 
تن تی aa goat‏ نجل ft‏ مه که وه 
By -‏ زائدة للمفاطل perme обрна‏ < 
غدد كبير من التشوهات فى تركيب العين 
اه جورم Бардан. mepalcoen- high‏ تمصت ове ан ура‏ ماگ 
of te oclo ptosis‏ مطاف مدع of‏ محلم Aypermetrpis rti pi‏ 
-Detened cars m‏ 
Herr diseases‏ < 
Cet palate‏ - 
p‏ 
3-38 
—( 
bide‏ مضو - 
—» 
ومن ناحية أخرئ:فإن أعراض الحالة Ый‏ 2 عن جين ما зу‏ ذلك إلى أن الجين يعمل 
فیط مجموعة كبيرة من الجينات الأخرى للفرد» كما يعمل قى ظل ظروف بوثية متباينة. فقى الثال سایق (عرض مارفا 


الانظهر كل الأغراض السايقة قى القرد نضه. كما تختلف درجة شیوع هذه الأعراض يفن الأفراد. وفی مثال آخر تجد فى الحالة 


(وترجع هذه الحالة إلى جين متتح مرتبط بكروموسوم الجتس OS‏ 


гате all Last Lang مصابین‎ Ў o 
إل أن پیت‎ аалы السابین غير مكتلة‎ algal مد وا وو ذجد‎ 
eli أصايع‎ уга ый اج ردو وت‎ oa гыл! mo 

وقد تضافرت جهود |« EMEN ETE‏ 
إمكانية تجنبها واتختیف من Vu‏ ويرف الشكل الود (ur)‏ رحا للمجنوعة esp‏ في 
يعض الأمراض الورائية JS‏ تصحیة التاتجة فى كل dy Blo‏ هتا او 
الإنسان موزعة فى مجموعات. 


m 


تصخیمھا والبحيف من 
نان موقعا عليها جینات 
استعراضا ايض الأمراض الوراتية التى تصیب: 


سی ЙЫ ЖЫ‏ اتن لور فی هن امل مسن لكاب لق لاق шуны‏ لا يعن الا وجو jp‏ 
فاصلة بين هذه المجموعات» руне‏ مجرد اجھاد ail Qai‏ ی ار dii‏ ما س تجد برد ورای 
واحدا يمكن وضعه قى أكثر من مجموعة واحدة. 
اولا أمراض ورائية تنا عن تغير فى آعداد لکروموسومات: 

nmm 


iis مدد مات فی‎ grad رد‎ ole واد فی‎ pens Je 
Ages إن سيب ذلك‎ Dj سيق‎ Sy رها‎ ge ويعرف الخلل لي عدد الكروموسومات‎ (009 9 чет 
Lacs) من انس مات باس‎ ууй» یعرف‎ ETUR NO af خاش‎ p الخلوبة التى‎ 
D oder خلية من خی‎ донй متت‎ epa من کل‎ pi کل‎ ча من آن‎ od (мд, 
d هدد الکروبوسومات وخلية أخرى ینقس‎ Led مما إلى إحدى الخليتين. ويتج خلية يزيد‎ дем. الانشسام. فإتهما‎ 
nemo مد الكرومويسومات. ویعنی ذلك أن الكرودوس وبين لت همین تا‎ 
حار‎ ч نجرف‎ eme لية‎ й سای تحمل هذا نطاب‎ М ا فان حدث وش ارگے‎ 
من هذه اي‎ даш „йу! يلى أمللة‎ d هذا الخثل.‎ gU эд! 


dila uer‏ تجمل خلایا 


)١(‏ تفم فی عدد كروموسومات الشق (الجٹس)؛ 

oil gel жи الکروبوسوم' النمط الخبيمي لتواجد جمم يار‎ чы] ia الحالات يشمل هتا‎ EM 

ويساعد الكدق та‏ سم مار s‏ الات او اتاروم безет dy rin ces tlre‏ 
خلاها من يطانة الفم لصف عن جسم بار: onn.‏ خلاما الدم Lael‏ من XM‏ مصکلۃ اننوت هیور 
حيث موجد جسم بار على JES‏ مغرب Damn‏ متصل یاو 
-١‏ عرض 33238 Syndrome‏ میور 

وھی Ш>‏ تصیب الذكور Da e‏ علد كروي denter‏ كز d‏ رید ال و پیم کی in c‏ 
ثلاث ААУ‏ وہنا بظهر جسم يار لح Bar‏ فى АР Vis.‏ الذكور. ویلاخظ فى ce‏ الأفراد صغر حجم الخمی فى oiii‏ 
والسائل المنوى рна‏ یکاد يكون Mi‏ من الحيواتات api aM Ш‏ فى الخصية is ыр‏ 

guia pg قتا ترك‎ Ll sea هؤلاء الذكور كبر حجم شین ل نمو مرفي‎ s 
Огород علق ذلك یصاب الد بهخاكة السا‎ Эз (зїн (الشكل‎ ы وذلك على شكل‎ 
طول القامة سکن دم‎ oj كما یمیل‎ OS 

FIN pr 
الزائد‎ Крй ذلك أن‎ (Ду, (D دم الاختزئی فى خمی هؤلاء الذكور ينتج حیوانات متوية. علی الطرازين وین‎ 
хэ) أو‎ ОТУ ag حیوانات‎ ЗР لا ینت الدى‎ Jio ۷ Ate لا یل قى الخلا تناس‎ 


шактын "= 


وتعدل کا 10 متخفض 


ال إن آصحایها يتصفون بالمنق. 


۲ عرض ترترءسطسود Armor‏ 

و حالة ضيبي الات حیت يولغ э‏ الكرود وس نومت 
А‏ الخلية الجنسمية ٠١‏ ققط وتاك بسیب قسن كرومر سوم زه 
зоне‏ وبرمز لهن عادة (AD‏ أى يكون od‏ کروموسوم AD‏ 
واخد. Шу‏ لا يوجد فی خلاياهن جسم بار. وقی هؤلاء الإتات 
ايكون الجهاز التناسلی غير ناضج» كما يلاحظ صقر حجم الرحم 
وقناتى موللر» كما أن هلاه الإناث لايحضن» ونجد قى موقع کل 
عيض كتلة من у i‏ الضام: وقد يصاحب الخالة صمم وعيوب 
قى الشريان e‏ ومن Жай‏ الخارجی غالا نا تلاحظ apes‏ 
امتدادات جناحیة الكل عند الزاوية بين الرقبة والكتقين: كما 
تعیسل الصابنات إلى قصر ll‏ كما بلاحظ اننساع الزاوية بين 
الأزاعين والجسم عند مد التراعين بمحازاة الجسم. كنا يبدو مخط 
لی الرابع اد mca‏ قصيزا: وتظهر rol ЖЫ‏ 
اليد صغيرة الحجم؛ وتظهر على الجلد بقع صغيرة بنية اللون. 
كسا پلاحظ صغر حجم الثدیین وتباعد جلمتيهما عن in‏ 
بشكل ملحوظ (شكل ۹۰). 

وهناك حالة أخرى تصيب نات تكون فيها کروموسوہ 
بويضات تحمل كل واحدة منها کروموسوما (лу‏ واحدا. hy‏ فهن لا 
(ب) تغير فى عدد الكروموسومات الجسمية: 

فى أغلب هذه الحالات يزيد عدد الکروموسومات بمقدار كروموسوم واحد» وهذا يوجد 
فى الخلية ٣‏ كروموسومات متشايهة» وهو ما يعرف باسم rry‏ وفيما یلیل 

Нуе 

Down Syndrome (Mongolisat) داون أواللنجولية‎ e 

وصف هذه الحاثة بالتفصیل لأول مرة طبیب إنجليزى هر Lote Langdon Down‏ 
لی عام MS‏ ومن أعراض هذه الخال التخلف gta‏ وعیم نشج IE, nh‏ 
الجفن العلوی لین بش كل يخسيه الحالة فى السلالة التقولية (شكل +4) بالإضافة إل 
وجود بعض التضوعات فی الأذن واللسان والقلب وتضخم القولون والأصيع الكبير فى 
pl‏ وانساع ону бий‏ الأصابع الأخرىء وتشوه عشم الحوض وت عدد 
yat‏ وكان امامت ول SST‏ فى عام ата‏ 
براحة اليد وآسفل القدم لو المرضى بعرض 399( 
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مرجع :هذا امرض الوزاشى إلى عدم فك 


۱ حیسث يوجد فى الخلايا الجسعية لعصاب بعرض داون 


pe 


EP‏ طرازين من البویضات أحدهما 


Бн 


=ш — — EE 


BARREL CARE TUS سہ‎ ule سب‎ СОГЫ ae a ud i 


وق sg‏ أن 15 cts‏ طقال بهقه o3‏ 
pne mr‏ 
الخاسنة والأربعين. 

у у‏ بعص العلماء ذلك بسن الم шшш!‏ فى العمر تكون أكثر عرضة للعوامل الييثيسة الشارة بحكم طول مدة تعرضها لهذه 
العوامل» كما رها البعض الآخر ین فسیولوجیة جسم الأم تكون بالضرورة أقل BUS‏ مع تقدم عمرها بصورة تؤدى إلى اضطراب 
فى الآلهات التى تحكم عمل خلايا الجسم ہما فیھا البویشات التی تفرزها مما يسبب فشل فك الارتياط الكروموسومئ للكروموسوم 
"b‏ 

ومن العروف أن البويضة فى قتاة البيض تكون فى المرحلة йу Л!‏ للانقسام الاختزالى الثانى وأنھا لاتكمل خطوات الطور 
الانفعسای والضور الانتھائی إلا بعد دخول الحيوان المتوى فيها. كما أنه من المعروف أن البويضة руб‏ صالحة ОЗ‏ تخصب Bal‏ 
+ مساعة على الأكثر منذ تحررها من المبيض؛ وأن حياة الحيوانات النوھة داخل قنوات الأنثى تمستمر لمدة يومين أو ثلاثة على 
E‏ 

وفی تفسير لشسیوع حالة المتجولية فى السهدات المتقدمات فى السسن قال العالم من James‏ وآخرون Q1/)‏ يانه كلما 
كان إخصاب البويضة مبكرا عقب تحررها من الییض: اسنکملت خطوات الاتقام الاختزالی بصورة طبيعية وتحقق همان توزيع 
سلیم للكروموسومات: Ы‏ إذا A‏ الاخصاب إلى الساعات الأخيرة من الہ ۲٢‏ ساعة iB‏ ذلك يعطى فرصة لحدوث طور Ub‏ 
شساذ يشمل عدم اتفصال للكروموسومين رقم ۲١‏ سا يسيب حالة التجولية. ولضمان حدوث إخصاب فور دخول البویشة إل 3 
дый‏ فاته يجب تفر الحيواتات уй‏ فى هذه اللحظة. وقد قام العالم جيمس جهرمان بیط ین ذلك soy‏ الزؤجة لتق یر 
شيوع النجولية فى الزوجات متقدمات السن وعدم شيوعه فى الزوجات ضغیرات السن. ويمعتى AT‏ فإن تباعد لت زج 


Hus ou 


33 33 53 BR 33 54 ةق‎ ДЕ 
هم اهوبا يم‎ эу ЛО... И ИШ 


Abd àb Basan Gris 


зом 5 16 7 18 9 20 


да AA 
л 2 


am в 


التق يحدث عادة مع تدم عبر الزوجة يعطنى 2j‏ 
فى ساعاتها الأ 


Edward Sendrome .عرض إدوارد‎ ۴ 


لدى امصابين بهذا العرض کروموسوم 

pe‏ وتات من هنا الكرونوبوم تيصيح эз»‏ الكروموسومات بالخلية 
الجسلمية 6۷ بدلا من 45 ومعظم الصابین بهذا العرض من الذكور. وم 
الأعراض الخارجية لأصحاب هذه الحالة تراکب pc‏ اليد فوق leis‏ 


عند قبضهاء واسستطالة الرأس (شكل (4A‏ وبعض الخصائص غير العادية 
قى الم وتف وصيوان الأذن ويصمة الإصبسع » بالإضاقة إلى متاعب في 
o‏ والكلى. وغالبا يموت الطفل tall‏ بهذه الحالة بعد شهور قليلة 


[ym 
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> بح عدد egg‏ 
بالخلية الجسنية 40 بدلا من Ал‏ ویصاحب هذه الحالة تشوہ فى الخ ووجود الشفة mdp‏ وزيادة غذد الأنابع فن لد 
وم الآمین USS)‏ ۹۹) لضاقة إلى سكف الحلق الشقوق.. وغاليا ما يموت WI ез е all REN‏ مخ رت 
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نیا أمراض ورائيا 
کروموسوم Deletion‏ 
عرض مود O Cat Syndrome ED‏ 


— M 


3 هذه الحالة یصدر الطقل чу чу»‏ لت 
وتنتسج هذه الحالة مسن بتر ماه تلج زاء الطرفية من 
الکروموسوم رقم 5( وهى الخاصة بالنطقتين 0/124 
ISS‏ (شكل ملون »)1٠١‏ وتصدو رأس الطفل صغيرة 
الحجم (شکل ۱۰۱). lng‏ الطقل من تخلف عقلی. 
ثالثاء أمراض وراثية تتشاعن انتقال جزء 
من كروموسوم وارتباطه بكروموسومآخر 
Translocation‏ 
-١‏ مرض agi‏ بر BarkitsLymphoma z‏ 

وصك هتا امرض dj‏ مرة العالم دئيس بركت تسم" 
Вит‏ فى الخمسينيات. وهو مسرطان يصيب الخلایا 
اللمفیة ويؤدى إلى تورم جانب كل من الوجه والرقبة (شکل _ 
ملون бет‏ وبرجع سبیه إلى انتقال جزه من الکروموسوم 
رقم (۸) الحامل s oen‏ الأول > 
e‏ لمرتبط بالكروموسوم رقم 14 فى موقع ملاصق للجين 
السسٹول عن الأجزاء الثابتة من السلامسل التقيلة للأجسام 
الضادة الناعية العروفة Cy segment p‏ وذلك بعد کسر قطعة من هذا اوق وارتباطها بالکروموسوم رقم (۸): أى إن 
متبادل Reciprocal ransfocation‏ (شكل ملون ۰۱۰۳ شكل ملون (Vt‏ 

وتفصیل الأمر أن الجين come‏ ینظم عمليات الانقسام الخلوى لتحدث بالعدل السوى وفى التوقيت السلیم+ ولكته عندما ينتقل 
فى الحالة الرضية ی اموقع الجدید على الكروموسسوم رقم 10( فإنه يتأئر بالجزہ الجينى العروف باسم (оше tl‏ سا 
يعجسل من معدل تعبير الجين وہ يصورة تجمل عملیات الاتقسام الخلوى تشم بمعدل عال جداء бө‏ هو ما يحدث VI‏ 
اللمفية من الطراز (#) ويؤدى إلى التحول السرطاتى 

وقد ینتقل هذا الجزء من كروموسوم (4) الحامل للجين المسرطن д}!‏ مہ Әй‏ بالكروموسومين رقم 0( أو رقم Ld cr‏ 
فى مواقع لجين مسٹول عن تكوين أجزاء أخرى من الأجسام ویسیب انتقال الجين المسرطن الأول مم إلى هذه المواقع 
تحوله إلى جين مسرطن ancagene‏ يسبب الورم السرطانى Lad‏ 
۲ - سرطان الدم النخلعى Myclogenoas Leukemia‏ 
(حالة كروموسوم فيلا دیلیطا (Phitadelphia Chromosoase‏ 

ea ees дуй یحمل الجنين السرطاتى‎ d 
انتقال امتبادن همز‎ (б) وارتباطہ بالكروموسوم رقم‎ (ҮТ) جزء من الکروموسوم رقم‎ Ла مع‎ Arr عند موقع الجين‎ (Үт) 
ی‎ oll فی شکله الجدید اسم (کروموسوم فيلاديلقي/ يتميز بارتباطه بالجيتين‎ С الكروموسوم رقم‎ d 
зле ويسبب ذلك التحول السوطاتى.. (شكل: ملون‎ 


Cridu Chat طقل مصاب بال الورئی‎ бе SE) 


a‏ القواعد التيتروجينية للجین (راجع شكل © قصل») 
ون هذا الشكل ашы уш‏ یات الحتدلة قى уй‏ 


ويوقح الشكل ثلاثة طرز من التقيرات. 
o (NY‏ ة تخیر ٹھیکل العام аи Mutation‏ 
وى Cis‏ عن إضافة قاعدة )3615 فى هنا 
(e‏ طقرة الاستبدال Mutation‏ عیشت 
ад лор‏ قاغدة بأخرء t‏ 
all‏ تكمل sol‏ الأحماض الأنيتية ينتج اديت За, seine‏ من مضعطه فى هذا انث 
Cn‏ طفرة الحافظة على الأصل Same Sense Mutation‏ 
А‏ هذا ON‏ وضعت القاعدة (G‏ بدلا من القاعدة 49 فى حمض 0۷۷4ء ولكن لأن CELL‏ دل على الحمضن الأنيتى 


ONE 


سا (aai‏ مثل GUCT A‏ فإن الترجمة لم تتغير 
ومن أشهر الأمثلة ды‏ الاتبدال تذكر 

مرش ins as‏ نسدمم ۸لیت жеше‏ 
شیم هتا امز دی السود قى الولايات التحدة الأمريكية 

ليت يكون البروتين الداخل فى تكوين هيموجلوبين خلايا 

لدم الحمراء غير سوى التركيب. وتتخذ خلایا الدم الحمرا 

اكلا منجليا بدلا من شكلها الطبيعى (قرمی الشكل مقعرة 

(5 JE) ней 


والوض يودى بحياة اثصاب وهو فى حواق سن العاشرة 


etre gode ai‏ فى هذا الجین. أي لديهم ما یعرف 


«Sil cel at‏ يعاتون متاعب صحیة معينة: یت 


کچد أن حوالی oro‏ خلایا 


tea‏ غير سوی التركيب. ويتع الجين على الک 
cán OND‏ رشكل ۱۰۷ 


mo 


والجدير بالذكر أن كل خلية دم جمراء تحتوى على حول 
۸۰ مليسون جزكه هيموجلوبين: وکل جڑی+ هيموجلوبين 
لتو علی ۷ حمضا منیا 


Prine mation‏ تصيسب الجسین 
الول عن ШШ‏ عديد الببتيد بيقا قی: 
جسزی+ الهيموجلوبين. فتسلسل القواعد nean poten ct ОМА Gig er th bt chan ot hemoglobin‏ 

аА... 2265: امش‎ n сл раа 
يطفو‎ CIT C) السلسلة عند الشسفرة رقم‎ 
السادسة زر‎ I ریا تصیح‎ «AT إن‎ 
GUA هي‎ MRNA السوية) على حمض‎ 


Gnd Go و وو‎ 


بدا من Ad‏ 6 وبذا تترجم فى الخص: 


الصساب إلى حمض القالين بدلا من حمض 
الجلوتانينك: وبذا يختل تركيب ALL‏ 
عديند ey al‏ الداخلة فى تركيب 
الھیموجلوبین (شكل 6۱۰۸ чода‏ 
ذلك أن эзш‏ خلايا الدم الحمراء IC‏ 
غرییة يغلب عليها الشكل التجلی Sickle‏ 
کا سيق القول٠‏ وهی تكون هشة حيث 
تکسر بسهولة فيتقج عن الك نما 
كما أن قدرتھا على الارتیاط me‏ 
السوارد إلى الرثتين تكون محدودة مما يزيد 
العسبء على القلب لذفع مزید من الدم إلى 
أمفاء الجسم قیترتب علسی لك مرض 
القلبء كما يشعر الصاب بالإجهاد السريع 
uta‏ يقل أى مجھود: كما یسرداد Spal‏ 
على الطحال من حيست قيامه بالتخلص 
2 من خلايسا الدم чел‏ 
P"‏ و ی ولأ توب العف الس مز ليسم مي لا لو ی اس 
p > М‏ نج ачыл‏ بت للأحماض الأينيةالداخلة قى تركيب aay‏ 

عن تخلیص الجسم مسن الیروبات لت اتصفالأبن: من الرسم بونج حدوت Li‏ فى uei‏ أت إل وفع الحمض ای 
m) mr‏ 
كما أن كثيرا ما تعوق خلای الدم الحمراء Si‏ 3 وزيادة لزوجة لدم سريان اندم شكال طبیعی فى أغضاء الجسم مما يؤدى إلى 
الإضرار بالخ والعضلات ой ду‏ فتحدث مضاعفات منها UII‏ والرومازم والالتهاب الرثوى. 

ويعطى هذا مثالا عن كيف أن الخال فى جين واحد ينعكس بالسلب على مظهر وحياة الشخص فى عدة اتجامات: erga‏ 
الجين فى هذه الحالة بانه متعدد Pepe УШ‏ وبالطبع فان فى مثل هذه الحالة يتح بعدم زواج این air ala‏ 
لهذا الجين حيث إن أثره الدمر يكون ظاهرا فى الأبؤين: ولكن ۲١‏ من نسسلهدا سيحمل ШЫЙ‏ بصورة نقية ۷ف وتظهر عليه 
الصفة المرضية: з‏ من نسلهما سيحمل جين امرض بصورة خلیطة تسمح بنقل الجين إلى الأجيال اللاحقة. ويلاحظ أن الشخص 
الحامل لهذا الجين التنحی تظهر عليه أعراض المرض إذا تعرض لظروف نقص غاز الأوكسجين 
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ولون وأكثر من 1٩۰‏ من Ы‏ البتكرهاس» حیث تحول هذه الطقرات هذا 


لين إلى جين رطن Oncogene‏ رفش کل 
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(S ويوضح زسكل ملون‎ 


الذى سيقت الإ اة له - أن اکٹ الطفزات ый)‏ مامد 3 یوم ید فى 
لين ھی التى فبها توفع (узш)‏ قى бО BSN‏ بدلا من التاعدة «(y‏ وبذلك تتم ترجمة هذه لش فآ Da‏ 


уйй‏ «فالین: بدلا تن الحمفی 


ШЫЙ‏ كذلك تحدت طفرات آخری 
الى الواضع ارام ۰۱۳۰۱۲ Bw‏ 
الجين تسيب th‏ انا 

bid يذكر أن أول اکتشاف‎ шу 
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اتويب‎ Lied سيق أن‎ 
اتهيموجلويين البشرى قى الشخص‎ 
OV اليافع (راجع شکل‎ ii 
podran 
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= اللانسل gy s) ig‏ تظهر بمعدل متخشن فى مر 

بسكل واشم يعد 


مبكسرة من عمر الجنين. ثم تزداد بقدر ثيل حتی 
خت تعل д‏ حدها аа айй‏ الولود CO‏ كسهور وتس за‏ هكذا طول 


السلاسل pom cle‏ طبر يعمدل »2 عتددا ملع حمر الجتین () aped‏ 
الجنين وتستمر فى اتخقاضها حتى تصل إلى حدها الادنی عتدما یلع go‏ المولود C)‏ شهور. 

- السلاسل caro‏ دوهی تظھر قبل ЫЗ‏ بحواق شهر وذلك эйе‏ محدود эң SS Jii‏ لو 

- السلاسل إيسلون تعطه ene‏ وھی تشه فی وقت Хе‏ من cll‏ ویقل مستولها بسرعة إلى آن обу з‏ 
"LL‏ 

ہما سبق يتضح أن هيموجلوبين الجنين ثبکر оён ambo‏ من سات ОА‏ من الظواز oci ll‏ من الطراز dy ›ой-‏ 
هيموجلوبين الجتين التأخر fir‏ يتكون من سلسلتين من الطراز لا وسنسفتين من الطرا Ше‏ 

وبلاحظ أن هيمر وبين اجنین له قابلية كبيرة جدا للاتحاد بالأوكسيجبين: وتعتبر هذه الصفة ضرورية لكى يتمكن هیموجلوبین 
الجنين لامی من جذب الأوكسيجين عبر الشیعة من خلايا الدم الحمراء للأم. 

وفی الشسخص اليافع تجد أن ۰ من الهيموجلوبين يحتوى على _لسسلتين من الطرا 
قليلة من الهيموجلوبين تتكون من سلسلتين من الطراز آلفا وسشسلتین من الطراز دلت 

وت جينات تخليق سلاسل الجلوہین Шу Du‏ الداخلة,فى تكوين الميموجلويين على الأثرع القصيرة الکروموسودین ۱۱۱ ۱0 
على АА‏ ویٹکون كل جين من ۴ Y чей а‏ إتترونات, 

واج برض لاسما عند نقص أو قیاب سلاسل عدیدالبتیدالکونة iiie‏ ومن طرز هذ امرض ما يعرف بام 
بت ٹالاسینیا байозетий‏ مش اوهو يتملق بسلسلتیعدید البيتيد من طراز بت الداخلتين فى تكوين الهيموجلوبين ٠‏ ويرم 
ذلك إلى مأيزيد على ۲۰۰ طفرة نله ota‏ تصيب الجين ad прымау gene ei‏ تخليق هذا الطراز من XL‏ 
عدید البيتيد. وفى حالة وجود الطفرة بصورة نیت Р)‏ ۸07 تظهر على الضشخص أعراض شديدة نما - y‏ 
خالة تمرف باسم Coy ramen‏ — وود فی Qs a ey tl‏ نما دی йш‏ اد زهو [or alid‏ 
ш et‏ فى الحالة mage‏ يتم شطليق بعض من سلاسل Bu‏ وتكون الحالةأقل خطورۃ بكثير. ولي 
ذلك قإن جين الحالة الرضیة متتحیا 


بشكل وافح قرب ولد 


d‏ الطراز بيتاء ونسبة 


[iss الجين أو الجينات السثولة من‎ eco ibo д فهو ينا عن حالات‎ > Лина ثلا سسيميا‎ ШИ 
li سلاسسل عدید الببتهد من الطراز لا وبلاحظ هنا أن المجموعة التضنية من الکروموسونات تحتوى على جينين للجلوبين‎ 
أحد الاحتفالات ا5ء‎ ә! وعلى ذلك يكون التركيب الجینی فى الخالة‎ 

кк‏ وقيها العالة ارو 


Tid ,ويصاحيها أنيمها‎ HH 


أنينيا خقیفة إلى شديدة 


Barts hydrops elis سیت تعرف باس‎ US وهی‎ 


-— BRÉ— ——————————— — — 08 


ЙГ" 


ويلاحظ فى الحالتين الأخيرتين حدوث نقص واضح قى إتتاج الجلوبين لا ويصاحب هذا عادة زيادة تخليق السلاسل )89( 
قى الأ خاص اليافعين وزيادة تخليق السلا سل (ln)‏ الأجنة ане‏ وفى الحالتين تكون كقاءة خلايا ادم الحبراء فى 
الخمل oen M‏ محدودة به كل رافح كنا تتكس ر هده الخلا معدل مرتفع. وقى الحالة الأخيرة (- - |7 C‏ يفوت اند 
فى الوحلة الجينية. 

وتقتضی حالة المريض بالٹالاسیمیا زرح تخا عظم d‏ أو نقل دم صاعص Abad‏ له باستمرار على فتزات: إلا أن الحل 
ДЙ‏ يؤدى إلى تراكم عنصر الحديد لديه اند سا يوجب سحب الحديد من بلازما الدم باستخداممرکیات كيميائية. 
ale‏ تمرف باسم chers‏ وهی تقنيات مكلقة مایا 


خامسا: امراض ورائية ترجع إلى خلل فى جینات لإنزيمات خاصة بتفاعلات حيوية 
де Errors of Metaboli‏ 
تقوم خلایا الجسم الختلقة بالعديد من الأنشسطة الحیویة التى تتم عبر ارات متنوعة من التقاعلات الكيميائية التی تتطلب 


وکثیرا ما يؤدى الخلل فى جين معين Jl‏ عدم توفر إتزيم معين ضرورى لتفاعل حيوى بالجسم: وبذا يقف هذا التقاعل ویؤدی 
d‏ إلى مشاكل صحية متعددة: 

والجدول الآتی يوضح عددا من الأعراض التى يتسبب فى حدوث کل واحد منها معين. وقد يقع جين هذا الائزیم 
لی کروموسسوم جمسمی tute‏ أو کروموسوم جنسسی دجما تك وقد у‏ هذا Шш шей‏ أو متنحیا. COMES‏ 
الجدول pal‏ الأعراض التی تبدو على المريض فى كل حالة. 


Characteristics of some inborn errors of metabolism (AR and AD = autosomal recessive or dominant. 
XR and XD = X-linked recessive or dominant) 


Typeofdefect Genetics] Deficient enzyme 
و‎ 

کس — 
[Arena €‏ 
سس سج سس 


Main clinical features. 


lack o skin and pigment, ee defects 


Maple зур urine disease anche аша ضواد‎ esc 
عومجم‎ 
туолла مامت وا مارم[‎ 


Amine aid парот 

of‏ — ہس 
omae‏ 

Urea суде disorder 

و 

acer 


солунан metabo 
ممه‎ 


Glycogen rage deser 
Moins dene. 
موم‎ dise 


ri ташба. 
|Congenial renal hyperplasia 


[тесш (emiten 


| 0۰م رٹ‎ mesh 
Fama وا‎ 


онот! رر‎ 
Mueopelsaechardorer 
Hunter's syndrome 


syndrome‏ دما 
зрно‏ 
disease‏ فا دک رو 


سس 


[uei سك مامتو عو‎ 
Lech din 


سس سس مه 


Туре of defect 


мн ега 
аши 


مومس 
Porphyria (AIP)‏ 
Hereditary coproporphyra‏ 
оруй абера‏ 

Enbrpoite porri 
Сона чув 
койуга 

Orge acid مس‎ 


Copper metabo 
‘Wilson's dice 
Menke блена 


Phyo hormone hores 
Congenital hypodyrdim. 
áyormonogeneis) 


Perotsomal doner 
Zeller مصفحو‎ 


Аав, 


—— 
aLamiyin deficiency 


d 
У Desist ike 


Abdominal pain, CNS ees 
I 
лона, н lor AIP 


hemolytic anaemia рооза 


EEE 
ne 

|2 عن‎ sg 
|e pene 


seti. gii унар, cines 
(бише 0 heve, neurological 


би, bium change,‏ یی 
mane sirena tire‏ 


alam | — Ó— 
و‎ eiae —— 
reat defect рю рше iter 

— 


وننتناول فيما yh‏ تمانج من الأمراض الورائية النالفثة عن i‏ فى جبيقات النزیمات: 


hemi Бунтуе pe‏ الجن 


Pheaplhetonuris (PRU) فينيل كيتون يوريا‎ V 
اثية يؤدى إلى عدم تكوين‎ 


ad الإنزيم ضرورى‎ б Потера ely 


omm 


au تارسكم‎ ali التحوبلية الخاصة بائحیش‎ ШИЙ, 


ida اعوط رسفم ویالتای يعلو‎ despite) الحم الأمينى رقم وتحوبله إلى مواد أخرى متها مادة‎ i 


كل من روز phenylalanine‏ 


50 قي اشم эле rd‏ کی 


— 
Lg -‏ 
rcd rence / aded‏ 
وو /== الأ abili‏ ول etsi‏ 
ا ۰ 3 ج2 
الجسم الشروريسة منه دون زيادة. بقع 
mm‏ ائجین السئول عن الرض على الكروبوسوم 
dete i St‏ سا معط А‏ سید لی موه م۰۰ Ою)‏ 
pletri rds‏ رعو انار o poe‏ قاب DR‏ 
umen‏ ۳ 


лучан 


ومن الجدير بالذكر أن معدل تركيز la‏ 
تج رورم فی الدم یی Шы‏ 
Y Y‏ ملیجرام لكل ٠١‏ سم" من الدم: وقى البول ۳۰ملیجرامتکل ١٠٠سم”.‏ وتزهد هذه الأرقام إلى ۱۳-۱۵ مليجرام لكل ١١‏ اسم 
۱٠٠٠-٠٠٥ КҮ‏ مليجرام لكل ٠٠١‏ سم" من Dg‏ ويمكن الكشف عن هذه اثادة فى بل بسهولة حیث إننا ذا WLS‏ ع 
قطرات سن كلوريد الحديديك Д‏ البول فسن اللون الناتج بكرن آزرق قاتا میا Dag‏ علی وجود مارم رهام ترکیز 
عال. وبسبب تراكم هذه امادة فى الجسم كثيرا من الأعرائن الرشیة أهمها تلف إنسجة الخ وحدوث اضطرابات уд»‏ الفح 
الصاب وشحوب لون الجلد والشمر والوفاة فی A‏ وتادرا ما یکون هلا الأقراد أطفال. على أنه من اکن هلا هذه السا 


إذا уз‏ الأطفال فى سسن مبكرة على وجبات غذائية تحتوى فقط على الكديسة القليلة من الحمض elaine ju‏ 
تلزم لنشاط خلایا الجسم دون Ba‏ 
۲ لهقة aki)‏ إنزيم Albin (pronase delen] premere‏ 

الهقة هى الإصابة بما يعرفه العامة ہاسیم (البرص) حيث ينقص الجلد والشعر وقزحیة العين صبغ المهلانين الذى يعطى كاد 
منها اللون sel‏ وتعرف هذه الحالة باسم «ائهقة الجلد عينية؛ Cela inim (OCA)‏ ۱ ويرجع السبب فى عدم 
تكوين bea‏ اٹیلاتین тейай утен‏ إلى Аё‏ انیم отме‏ 
-Y‏ خالة الكبتون یوریا مهم 

омы фиш) مراحل التحولات‎ aa اللازم‎ oman acid НОО) الحالة إلى ننس إنزيسم‎ К eon Fy 
الأمينى تيروسين؛ وعلى وجه التحديد تلك الخطوة اللازمة عم مع مركب کات هوه شکل ملون ۱۱۳ الذى بعلو‎ 
Maleycecacuti حيث يتحول إلى‎ АЙ تركيزه فى الم ويتم خراجه فى البول (وهو ما لایحدث فى حالة توف الإنزهم انشار‎ 
فى البوك بعد ساغات من إخراجه (شکل طون ۰)۱۱۳ وكذلك‎ жеште صبخ الیلاتین‎ ъз ويؤدى ذلك فى النهاية إلى‎ cai 
اون وذلك مثل غضاريف الأتن والقاصل والجند والأظافر فكل ملون ۰6۱۱۳ كذلك بو‎ fo تيدو بعض رکب فى الجسم‎ 
ela الام باتحاجة إن عدد مخ‎ ey بالتهاب فى القاصلء‎ зд داکٹاء كما قد يصاب‎ sanari شسع‎ 
من‎ dj وتجدر الإفسارة إلى أن الجین‎ i ir من امفاصل كتلك الخاصة بائرکیة والكتف والورك‎ эз aA الجراحية‎ 
مقع فى انوقع و‎ - р هذه الحالة  وهو‎ 

ومرجع اکتشاف هذه الحالة للعالم ni‏ (سير آرکیبولد جارود Cebu Gero‏ فى عا۱۹۰۱. وبعتير هذا )39 
علامة فارقة فى عم الوزاثة اليخسرية الذى كان اهتمامه حتى ذلك التاريخ مرتيطا بالجواتب التركيبية. من الصفات الورائية ثل 


تسس 


эзе‏ الأضابع y poverty‏ ذلك الحين تا الاعتمام بعا يعرف يانم 
Й‏ (الأخطاء اموروثة للتحولات laboen errors of тездейт АЙ‏ . 
oa‏ الخلقى لهرمون ثيروكسين هه Congenital Throne‏ 

يؤدى النقص الخلقى لهرمون الغدة الدرقية العروف باسم (ثيروكسين) إلى حالة مرضهة تنم با 
تعرف باسم erin‏ ذلك ما لم يعالج الطفل يجرعات من هذا — 

وبرجع عدم تخليق الهرمون إلى عدم تكوين أحد الإتزيمات اللازمة لنكويته مثل учуй‏ مها perci,‏ ويرجع 
الخلل من الناحية الورائية إلى جينات متتحية تقع على كروموسومات جسمية. 

اوتوضح شسكل (114) (ыл‏ من المسارات البتوكيميائية التى تخص الحالات الأربع الأخيرة والواقع التى تخبط نها بعض 
ti‏ بسبب غیاب انیم معين فى كل Cr‏ 
8 ثقص чуй‏ كاتاليز Menta‏ 

اكتشف هذه الحالة - التى ترجع إلى نقص إنزيم كاتاليز Catalase‏ - طبیب أنف وأئن وحنجرة/طنهتاده رعادضة م00 АЧ‏ 
ایدھی تاکاھارا 4ا75 وذلك فى عام ۱۹۸١‏ عندما ام بعملية جراحية فى قم طفلة عمرها ۱۱ سئةء فعند قيائه بتطهير الجرح 
پاسستدام فوق أوكسسيج الهيدروجين ,12,0 لم تتصاعد الفقاقیع التى اعتاد رؤيتها: كما أن ون الدم فى موضع الجرح بدا بلون 
A‏ مسود. فمن od jl‏ فى الحالة العادية أن تتصاعد فقاقیع صغيرة 404 من الأركسيجين نتيجة تأثير إنزيم کاتالیز Catalase‏ 
لى ,2 وتكسيره إلى ماه وأوكسجين وفقا للمعادلة SAS‏ 

җо, ملست‎ ۵+ ۵, 


وقد فسسر (تاكاهارا) حالة هذه الفتاة بغياب ну‏ کاتانیز وقھام Ей‏ ,0 بأكسدة هيموجلوبين الدم إلى مركب داكن اللون 
يعرف باسم ميتهيموجلوبين وهای سا يترتب عليه غهاب الفقاقيع ودكنة لون لدم فى موضع الجرح. وقد عرف فیا 


سس 


TuS 
رسم بونج مقع توقف لیات‎ 

РББ 
Гот 
Ее 


موش 
00 


جد أن حالة خياب إتزيم Crate‏ ترجع إلى جين «р»‏ وآن АШЫН‏ فى الجين سور عدف يتتجون كمية مخدودة من هذا 


+ ون وجود هذه الحالة ليس قاس على ААЙ‏ 


ويرف الفسرع من عم الوراثة الذى يتعامل مع التباين - المعتمد على أسسياب وراتیة - فى التحولات البيوكيبيائية للعقاقير 
(ly iy a) pay‏ ناوه مهجم 
٦‏ مرض جالاكتوز میا اهنت 

a‏ المصاب بوڈ الحالة لاي ы‏ الاستفادة بن ЫЙ SS‏ پیب عدم انتطاعة جد يه تكوين انزهم يعرف 
باسم n e (GALT)‏ م / م » وهو أحد الإتزينات اللازمة للتحولات йй‏ لسكر اللاكتوز. 


ويعانى الطفل هنا من الإسهال وتضخم الكبد ومشاکل فى الكلى وعتمة فى aaa‏ العين »دست .وقى» ويرقان ویصبح الطفل 
هرضة بسهولة للمدوى بالوكرويات. وفى هذه الحالة بعتب التتخيص Jl‏ لمر وعیم تال asi Del‏ ری 
حياة الطفل وتجنب إصابته بالتخلف العقلى. وإذا لم يتم تدا قبل مرور شهر من عمر الوليد فسيكون عرضة لهذه الأخطار 

ويرجع هذا المرض إلى جين بقع على الذراع القصيرة للكروموسوم رقم (4). 
Y‏ نقص انزیم ادینوزین دی أمينيز 24:1 Adenosine‏ 

м; p‏ )موه deron‏ بتحویل مادة diodes‏ فى مسر طبیعی ال مركب deseo‏ و 
اغياب هذا К‏ يسبب خلل قى الجين السسئول عن إنتاجه ¬ يؤدى ی تراكم مسادة نوماه ثم تحولها إلى مادة 
шу ء۲۱۱١ зу ene rope (ATP) Ss. дуета monpduspbae AMD)‏ الركپ سام 
уды!‏ ات تنقسم وتتكائر حيت إتها حیط إنزيم سم هن الرورى لتخليق oe I‏ وحدات д‏ لت 
للوحدات التسی يبنى منها جؤى» DNA‏ والعروفة باسم roges‏ دعن صمت« 0ه) وبذلك ум‏ لخلایا من dil‏ 
حمس 7۸64 اللازم للانتسام وإكثار الايا والجدیز S‏ أن خلايا الجسم الختلقة تتغلب على ذلك" بفضل احتوائها على 

„аң‏ مادة ”2:04 ول اک ویک ل AT шаш‏ قينا تا الخلايااللفية الام قی تخاع العلم حیث 

لاتحتوی على هذه الإتزينات وبذا تتكرن فليا ATP‏ تی تمیق lai Leal‏ تنا يؤدى إل فقض فى أمداد yall‏ 
اللمفية ويؤثر تأثيرا مثبطا على قدرات اتجهاز التاعي, ویعانی الفرد من المرض التاتج عن ذلك والمعروف باسم (مرض نقص المناعة 


العدوی بالفيروسات والبكتيرها والفطريات 
وقد شید عام ۱۹۹۰ أول حالة hal‏ بالجيتات حيث طيقت على فتاة مريضة بهذا الرض عمرها أربع سنوا 

دی „ду tante Sha‏ یز لیا فی قدمة ба‏ الکتاب۔ وقد يذ علاج RA‏ مسيتمي عام ۱۹۹۰ على ید فریق' 

مسن العلساء А.М Веда‏ وذلك بعد أخذ موافقة معاهد الصحة القوميسة Аадола/ ийле of Heal (NIE)‏ بالولايات 

االتحدة الأمريكية. وقد نشرت التفاصيل العلمية ба‏ النجاح هى 

کمية من دم الفقاة ٹم فصل:الخلايا اللنقية os‏ فى آطباق 

تاق ver‏ فیروسسی من ленд e Gal‏ وعرضت الخلايا d Tel‏ وفى M‏ مسيتمير ۱۹۹۰ أعيدت Шы‏ 
رت هذه السلیة es M‏ مدی غامین as‏ 

آخری رها ۶ 


سَا + أمراض وراثیة ترجع إلى اضطراب التحولات الغذاثية للاسترويدات 
Disorders of Steroid Metabolism‏ 


LI وتوضح الأسهم‎ Seri odes олы адка مارات بيوكيميائية خاصة يتخليق‎ ٦٦٦ شسكل‎ dag 


امن бй‏ الت lic нем‏ تسیاب جیتیة رورائیم 1s‏ 


خدوت معاکل صحیة: 


آلاضطراب الخلقی АЁ‏ جاركلوية دادعا »واا Congenital Adrenal‏ 


تنج الحالة ببب اقطراب فى مسار التقاغلات чыдый‏ 


زمة کین الاستيرويدات تفه ومد فى 
لاستكمال سار التقاعلات (لشکل бул‏ 
وترجسع هذه الحالة الرضیة فی الأغلب إلى تقص إتزیم 2/-дийшуше‏ والخطوة + فى الشكل QU‏ إلا إنه فى قليل من 
قلات قد ترجع الحالة إلى تقض إنزيم Леков‏ (الخطوة ع فى ON JL‏ أو إلى تقص إتزيم مورا از 
"en‏ 
= سبب ظهور إلى تراكم انواد السسابقة على ду‏ حدوث عطل مسار التفاعلات 
الكيميائية cui ey‏ ذلك أن هذه الواد لها تأثير يشبه تأثير الهرمون الذكرى تستسترون estosterove‏ 


ШЙ‏ جاركلوية حيث يتوقف هذا السار عند خطوة معيثة تتيجة خی 


ون أهم أعراض هذه الحالة كبر حجم йшй Ый‏ وتضخم الشضفرين الكبيرين فى الأعضاء اتنا ш‏ الخارجية للأنشى وهو 
ایوس بان ميل cation‏ 
ум aal‏ التخزین فیاللیزوسومات Lysosomal Storage Diseases‏ 


یحاسوی үр‏ الخلايا على 
" 


اس We‏ اتی گل буу‏ وتحتوى Чә»‏ على де‏ 


E 
وتقوم هذه الإنزيمات بهضم اناد التى ترد إلى داخل الليزوسومة ويراد التخلص منها سواء كانت هذه المواد بروتينية أم‎ 


оха 
рта 
ety озш 
جولجى فسی إحدى‎ sas 


Some Enzymes Present in Lysosomes. 
Enzyme Substrate. 


Proteases and peptidases 
| Cathepsin B.C. D and E Various proteins and peptides 
Collagenase Collagen 
‘Arylamidase Amino acid arylamides 
۵۴وا‎ Pepudes 
Nucleases 
Acid ribonuclease RNA 
Acid deoxyribonuclease DNA 
Phosphates 
Acid phosphatase Phosphate топос 
Phosphodiesterase وان‎ phosphodiester, 
Phosphatidic acid phosphatase Phosphate acids 
Enzymes acting on carbohydrate chains of 
ycoproteins and glycolipids 
Без مادام‎ ЕЯ 
Acetylhexossminidase Acetexcsamindes porn sulfate 
Вазова Без росон. 
Alpha-glucosidase مره‎ 
Alphasmannosidase مه حول‎ 
Siaidase Sale acid derivatives 
Enzymes acting on gycominoglycans 
Lysozyme Mucopolysscharies, bacterial cell walls 
Hyaturonidace Hyaluronic scd, chondrora sulfates 
Ваз осот Polysscehsdes,mucepolytacchrides. 
узиб А,В. Arjesfstescererosóe sulfates, chondroitin sue. 


Enzymes acting on lipids 
Phospholipase Lecithin, phosphatityl ethanolamine 
- Ву acid caer. 
‘Sphingomyetioase Spiegel 


وأحيانا يغيب أحد هذه الإتزيمات نتيجة اصطراب فى الجين السئول عن تخليق هذا الإنزيم: وبالتاى فإن مواد أو مركيات يكور 


الى تتراكم داخل الليزوسومات: وینشا عن ذلك متاعب صحية متنوعة حسب 


والجدول الاتی يوضح بعش هذه ارف 


umm —— — —— —— В 


STORAGE DISEASES CAUSED BY A LACK OF A LYSOSOMAL ENZYME 


Disease |. —3 Enzyme Defect 
سود ارو‎ Pompe و .لد‎ pom 
Gaucher's disease | Ceramide glucoside (glococerebroside) | p-Olucosidase 
‘Niemann-Pick disease | sphingomyelin Sphingomyelinasc: 
mom LL mee 
Меканад н на | Se 
Ceramide ie peo pem 
pum فس‎ ан pum 
“Tay-Sachs disease Gangloside GM, 75۳۲۲ 
Ty Sct سس‎ Hmm 


Generalized gungiosdosis Gaoghoside GM, 


کے 


عرض جوت رہ Gaucher's‏ 

i‏ مر e‏ من فیاب governi рд‏ نی یتوم يهشم الک عدید سک مرف باس ار 
داخل Шу «шу „ый‏ للمعادلة (شکل уул‏ وكما ذكرنا من قبل فإن تقص الاتزيم يدل على خلل فى الجين النسٹول هن 
الرض إلى طفرات عديدة فى هذا الجين 


ag‏ وقد أمكن فى عام ۱۹۸۰ تحديد الجين السئول عن مرض جوتشر. وقد 
تودی كل مها إلى یور أعراض مرضية 
امعينة. ويشيع هذا السرض لدى مجموعة 
ga‏ الاککیناز سمل ? 
шу‏ طرازاق على الاقل مت هذ وھ ہہ C‏ 

E‏ سم 


>с E 
وهو يسيب‎ : Der الطراز الأول‎ 
اليافعين حيث يعانون من آلام فى المفاصل‎ 


والجستع »وبي دو کل من الطحسال والكيد 


امتفخماء کیا يغاتى الیش من نکال فی | ۰ ممست کہ 
pre eb gre‏ | 

اعام الفقرات ومفصل الورك وأعلى عشم Бенет‏ 

S‏ فلا عن تما وقد ans‏ الخللہ 7 سیم تسف سای 


یصیب انخلایا الأكولة بالكيد والطحال. 


سس 


الطراق pe i‏ وهو يصيب الأطتال فى S - + Дш‏ أشهر حیت يعانون بن تضخم الكبد Daly‏ فلا عن 
تعترئ —— —€ توقی الطقل وهو فى عامه الثاتى 
ویتم sta‏ من agit‏ \ ما وجد نقص فى ИСЕТ‏ قی خلای لدم البيقاء 


کیچوک التعامل مع الریض عن Bie дыр‏ تحقیق الوم dels‏ جراحات استٹمال جز aS‏ من الکحال pRB‏ 
وقد أجربست محاولات ناجحة لإعطاء الریض الإنزيم الاق трасето баари‏ موري بعد تحمیل مود 
الأكولة „ду‏ حالة الطراز (jT‏ 
۳۸۰۰ دول آمزیکی فی ЖЫЙ‏ وتجرى حاليا مخاؤلات legi dal‏ 


ويمكن تصنيف الأمراض الورائية اترتبطة بالكروموسوم 15) كما يلى. 
)1( أمراض وراثیة لها جين سائد على الکروموسوم ۴ 

يمكن التعرق إلى هذه المجموعة من الأمراض الوراثية إذا حققت قواعد توريثها الواصقات الآنية (شکل ۱۱۹). 

١‏ - أن بورث الذكور المصابون المرض إلى جميع تسلهم من الإناث دون أن يصاب أى متا أولادهم الذكور پالرض۔ 

Y‏ - الإنات المتزوجات من ذكور غير مسابین „д‏ يورئن اٹرض إلى تصف عدد تسللين من الذكور والإناك 

ias‏ المجنوعة من الآمراض غير شائعة: ومن أمثلتها تذكر ما يلى 
١‏ .فرط نمو الشعر العام تخلقی Congenital Generalized Hypertrichasis (C61)‏ 

فسی هذه الحالة ينمو الشعر بغزارة على الوجه وائنصف العلوى من الجسم (شكل ۱۴۰). ویکفی عضور الجیق على э]‏ 
كروموسومى (Л)‏ تهر الحالة شير السوية. وتبدو الحالة أقل شدة فى الإناث بسیب الهرمونات الأنثوبة ولوجود كروموسوم С‏ 
آخر طبيمى. وقى خريطة العائلة JS)‏ ۱۲۰ يلاحظ أن الرجل الصاب فى الجيل التاتى لم يورت الصفة لأ من أولاذه الاکور 
لان كلا منهم لم يأخة الكروموسوم () من هذا الأب 
۲ التبقع القصورى continentia Pigment! IP).‏ 

یعرف الاجین المسسئول عن هذه الحالة اسم NEMO‏ وهو Ы‏ 
الجلذ aA „шу‏ لین GA‏ يؤدى هتا الجين 


على الأتسجة الناتجة عن طيقة الاكتودرم فى الجنين مثل 
وق الأجنة الڈکوو قبل الولادة. وق الانات يؤدى الجين إلى бе‏ 
lie ae‏ بلون ينى. وفى حديثى آلولادة تظهر على الجلد حویص لأت آصدیدیة صغيرة صغراء اللون. وقد تؤدى الحالة فى 
الإناك إلى ققد дай‏ ومشاكل فى الرؤية بسبب غبوب فى الأوعية الدموية يالشبكيةء بالإضافة إلى عيوب وتساقط للأسنان» كما 
وتخلف عقلى 


(ب) أمراض وراثية لها جين متتح على الكروموسوم X‏ 

هذه المجمومة من الم 
om ue‏ 
+ - تظهر الحالة المرضية فى зал‏ 


برعا من шуыл‏ لابق ويمكن التغرف Дд‏ الأعراض 


ييا الوتصفاكة 1 


ey‏ يقتضى أن کون کل من الأب 
والام يحمل جين افر ۳5١ء42 TOD ode Ыш te‏ النرضية فى الذكور يكفيه أن تحمل الام جين الزض. 


o ЗВ‏ چات وا 


mE 
БЕ  ف‎ 


مم تی 


2 TOMO 


ARI 


(شسکل 1 مسوة i‏ ره ست سٹوات 
نساب بالرض الوراش ‘Conseil general‏ 
pe (COD‏ في uu‏ تقل 
и‏ الاب فى لجل الثاني чы‏ الرضمة آي كل 
یه مت يتما لم يصب ای من vol‏ اتور" 


ы - ۷‏ ائزشن فى تسل lt‏ لین يظهر عليهم امرض ولكن ال من Sj‏ خاملا للجینء غلی آسانس эй‏ 


یرٹن جين الرض من الأب. وفی الجيل الثاتى نجد أن نصف الاولاد الذكور لهؤلاء. الإناث الحاملين للجين سيظهر عليهم الرض. 
ومن الأمراض الورائية التى جينها متئح ویقع على الكروموسوم (д)‏ نذكر ما يلى 
۱ مرض نزف الام (هيموطيليا) Штори‏ 
عنسد حدوث تیف يتجلط الدم عادةء ویسؤدی هذا التجلط- إذا كان اج 
مجسدودا - إل اننسداد الجرح ولاف النزف مما یحمی حوساة ey aj‏ 
الجلطة lo‏ من بروتین يعرف باسم ؛فیبرین Tri‏ یترمسب على هيثة mech җә‏ 
й‏ من المادة فسى بلازما pall‏ وٹین OT xy‏ م ۸ 
پر ذانبة من وجد هذه الادة فسى بلازما الم على صورة بروتين тоес) o TO‏ 
ld‏ يعرف باسم فيبرينوجين Fibrinogen‏ 1 1 
Ад‏ ال dire‏ تحصول dons‏ یہ باب | ۵ WU d‏ 
توفر مادة «الثرومبين uilla отд‏ توم زما إلدم على هيئة онен‏ | 4 3 2 7 
مسق yer жу бю EA‏ 
وواقسع الأمر أن عمليسة تجلط الدم تحدث من خلال خطوات معقدة تستلزر ET Tue‏ 
ہد عد كتير ص الركيات Ml‏ ونا الجا وام بون سا می نے ہی میں و هد 
المركبات فقد قامت اللجنة العالية لتوحيد تسسميته عوامل تجلط الدم بترقيم هذه .الج لرل تقل dd‏ الجيل الاي بوك 
أن يعن نے ف عب الجن من تل فی 


жыл dud ae эшн فى الجيل‎ дю 
EA HA ین این‎ là at لا وجود له فى واقع الأمر, (نظر الجدولم.‎ бу 


=ш — — — — — — —— EE NB 


ائرکیسات (وعددها Ол‏ بأرقام رومانية من ١‏ - ۰۱۳ حيث وجه أن المركب رقم 


Numerical system for nomenclature of blood clotting factors 


[Factor Name 


[o 
Prothrombin 
شا‎ 
سای‎ 
Labile actor, peoscetleria, accelermor (ع۸)‎ globulin 
Procoaventin, serum prothfombia conversion accelerator (РСА), cothromboplastin. 
autoprothrombin 1 
Antibenopbilie fact, axihemophlie plbulin (ANG) 
Plasma thromboplastin component (РТС) (Съли factor) 
Star Prower сог 
ха | Plasma thromboplastin antecedent (PTA) 
хп Hageman factor 
хш | مجح‎ teer LD 


уча‏ طرازان من مرض نزق الدم (شسکل Y‏ أولهما يعرف باس +هيموقيليا ellis‏ وهو الأكثر شبوعا 
وبرجع او نقص مركب s Antip 57/4/27 ay VIT,‏ والطران الثانى من مرض نزف الم يعرف باس 
عيموفيليا ب Nees‏ وهو А ec‏ نقص مركب رقم كل وا listas ct (CE)‏ 

وواقع لامرن д»‏ الركيين شور ارک رفم توارت Starr ictor‏ الق يعمل على تحويل 
البروثروميين إلى ثرومبين. ويعمل الأخیر على تحویل الغیبرینوجن إلى ad‏ 

وصادة مشار إلى «у Lun‏ يأنه مرض i‏ ماس Chee disse‏ کیا يد 
الكلاسيكية Classical divease‏ أو امرض الٹکی Royal dicate‏ 
فی أوزوبا حیث كانت اللكة فيكتورها تحمل جَينَ هذا امرض على آحد الكرومو ومين (Л)‏ ویکنسی وجود هذا الجين على 
الکروتسوم CAS‏ الرجال ليظهر eed‏ المرض. آما الإناث فلا يظهر عليهم المرض لا انا كان جين الرض موجودا على كل من 
الگرومؤسومین (iy atas pa АЛ)‏ الم الحاملة o‏ ايكرتو مصابين ثا الرقل: 


ويوضح (سکل ملون (VY‏ توارث الميموقيليا فى ٹسل I‏ فيكتوريا ملكة إتجلترا والتى كانت حاملة لجين الرض. Vy‏ 
d‏ انرس لديها Ls‏ عن طفرة ial‏ الکروموسوم (Лу‏ الذى جاہ إليها من والدها إدواردة ды‏ اکنت؛ الذى أنجيها وهو في 
عم الثانية والخسین حيث يزيد ot‏ 

وقد أنجبت اللكة فيكتوريا تسعة أطفال وظهرت الحالة المرضية عند Чо‏ الثامن Leopold dg‏ الذى BP‏ وهو فى عمر 
نت والثلاثين. ду‏ اواقع ققد чы‏ مرش Usa!‏ انیت من ال ۲٢‏ ذكرا فى آريعة أجيال من ذرية اللكة فیکٹوریا 

ومن الأحداث التیٰ سجلها تاريخ فى هذا الد أن الإتجاب الثالث للملكة قيكتوريا كان للأميرة لیس Ale‏ التی egy‏ 
ue‏ آو الكستدرا Al rA tanda‏ من قیصر روسيا نيكولاس Nicholl SO)‏ رشكل ма‏ وقد أتجب бе pad‏ 


والتصرة معت ў‏ بنات هن : آواجا عات . مازيا Miei‏ ناتيان مج أناستانيا اتتا قبل أن ينجبا اہٹیما الذكر 
الکسیس Alri‏ الذى Шаль‏ وش روا و TV‏ 


eden 


де | 
وت رح وتا کی الاب‎ 
es 
ACA فا‎ Le АНА ياب ہی‎ pur Be الى‎ 
ينك‎ Айлес بت ينو کل‎ a وی الحالة‎ OD 
эз рай GA cob дел c M 


وم. وفى عام ۱۹۹۱ تم العثور على مقبرة جماعیة قرب مدينة يكاتير تبرج هه الروسية حيث وجد رفات رجح M‏ 
le‏ قيصر روسیا ӘЗ‏ نیوکولاس الثانى. b‏ وع من خیرا DNA зыр‏ من Шы‏ 
рл EY 0‏ 


هر Prince Pip ah‏ قريب القيصرة آلکسندرا ات. Ду‏ ۱۷ مزليو por‏ 


5 الأسرة بعد ul ыйа‏ من ёл»‏ هدام 

Colour blindness الألوان‎ gas 

ود بدبکیة المين معدو ج طرازان ИРАНИ al лы! Qe‏ 
a‏ الألوان. унду‏ المخاربط إلى ثلاثة طرز على أساس ما чуч‏ كل طراز من صيغيات لونية photpignontr‏ ویٹکون كل 
لون من جزه يعرف باس تنل rial‏ - وهو 

و الصيفيات اللونية الثلاقة سب 

Qus 442 - الوجة القميزة لو و‎ ial 

м اون‎ 48-14: AS قفوم‎ ый! Leia 

2 me 

By‏ جنات أوبسبنات الموجة الخضراء وأوسينا 


من فيتامين A‏ - وججزء بروتينى يعرف باسم أوبسين вой‏ وتختلف 


الى هذا الكل موقع جين 


رائط الخاتراء فى هذا 


لأخقسر, ولعصدم توازى سیم الکروموسومین عند التصالب والعيور إن القطع التبادلة لا 
بويضات تحتوى على كرودوسومات (А)‏ غير متوازنة فهما تحويه من جينات الأوبسيتات: فإذا ما خصبت هذه البويضات نتج 
تسل له جيتات آوبسینات إما أقل وإما أكثر من الحالة الطبيعية. كما أن الاين 
سیکون مصايا بعمى الألوان. 
۲ جفاف وحرشقة الجلد Jehtbyesis‏ 
ميل لون جلد الشخص الصاب إلى اللون البنى+ كما یز بالخشونة والجقاف وشهور الحراشيف عليه: ومن هنا سیت الحالة 
illos‏ نشبھا بجلد الأسماك. وجين المرض متتح йа‏ على الکروموسوم )0 ويظهر شكل ملون ۱۲۷ ساق مريض مصاب 
بهذه الحالة حيث ينقص خلايا الجلد إنزيم ضرورى لتخليص هذه الخلايا من الكولسترول: كما لايحدث تساقط لخلايا الطبقة 
Ma‏ من البشرة كما يحدث فى الخالة Ael‏ وتوضح خريطة ШЫ)‏ الرفقة بالشكل توريث all‏ من رجل إلى حايده. 
4- مرض تأنيث الذكور (عدم الحساسية لهرمون الذكور 
syndrome)‏ امه Testicular faminieation syndrome (Androgen‏ 
هذه حالة إناث فى شكلهن الخازجى: وذکور من حيث التركيب الخلوى: ففى هؤلاء re уза‏ الجسدية Agi‏ من حيث 
وجود الفرج ونمو ol‏ وانساع الحوض» ويمكن لهؤلاء أيضا الزواج كإثاث : ولکٹھن لا يتجين پسبب انسداد الهبل وفیاب 
الرحم. ومن الثير аш‏ الکروموسومات الجنمسية دی هؤلاء تتبع الطراز الذکری ).وان لهؤلاء الإنات خصى توجد. 
با داخل تجويف البطن Шу‏ داخل نیح شسفری الفرج ib ofthe vu‏ ه: وترجع هذه الحالة إلى خلل فى الجین الول 
هن تكوين البروتين الداخل في بناء مستقبلات هرمونات аватари protein gl‏ (الخطرة رقم فى شكل ۱6۱۱۰ 
سا يفقد تأثير هذه الهربونات على مسار تكوين الجهاز التناسلى الذكرى. дуд‏ فى البشر تظهر ما لم تعمل محددات الذكورة 
على الوجه السليم: بمعنى أن ظهور الذكورة يحتاج إلى توفر نشساط محددات الذكورة. وتجدر الإشارة إلى أن الجين انسٹول عن 
تكوين البروتین الداخل فى بناء مسستقيلات هرمونات الذكورة متنح ویقع هلى الكرموسوم p (AS‏ اتسار هذه الحالة هر 
السوية بمعدل حالة لکل ٩,۰۰۰‏ ذكر 
وفالبا ما تصاب الخصى هنا بالسرطان؛ Шу‏ يلزم استنصالها جراحیا. كما يجب إعطاء هلاه جرعات من هرمون الاستروجین: 
اللساعدة على إظهار الصفات الأنثوية ولتجنب إصابتهن بهشاشة العظام Овропа‏ 
۵ نقص إنزيم جلوكوز л‏ فوسفات ديهيدروجينيز 
یی سس ری Glucose phosphate‏ 
يرجع نقص هذا الإنزيم إلى جين متنح يقع قرب طرف الذراع الطويلة للكروموسوم (AS‏ وهو ما يشار إليه بالوقع 28م . 
ويؤدى نقص هذا الإنزيم إلى حساسية ضد تذاول يعض العقاقير مثل عقار lage‏ يمستخدم لعلاج برض الملاريا. 
فيؤدى تناول العقار إلى نقص خلايا الدم الحمراء ونقص الهيموجلوبين ویرقان jmd‏ ودكنة لون البول. كما يوجد لدی حول 
الإنزهم حساسية ضد تتاول الإسبرين ومتاقیر Suomi‏ وکتا حساسية شد تال ll‏ تة dra‏ وهو ما 
يعرف باسم 2807 : وكذا حساسسية من التعرض لكرات النفتالين modi bulis‏ وتشيع هذه الحالة لدى الزنوج ун Negroes‏ 
أكبر من شيوعها فى التوقازبين Ciucasiazs‏ 
ویعطی هنا مثالا آخر فى جال هلم الوراثة الدوائی انعم تمم كما un‏ مثالا تامل qa ug‏ العوامل эд‏ 
وهو ما يعرف Жакее aly‏ 


Н «£ 


زی به کروموسوم (Л)‏ ينقصه جين للأوبسين 


Muscular Dystrophy العضلات‎ 383-7 


ويقطر اتماب عند الجلوس والقيام إن التلوى als] cl‏ 
uii‏ الأمر بان рем‏ الطفل قعیدا على كرسى الدقع با 
العشرينات نتيجة فشل فى عملية шй‏ 

het وهی أقل قسوة على‎ Deckers رفو مزه ماحد«‎ (BND) (وهن عضلى بيكر)‎ pale حالة أخرى تعرف‎ ing 
الذكر.‎ шщ ل الحا‎ 


اويقع جين وهن المضلات على الكروموسوم )دوه جين ое‏ ولذا قالحالة أكثر شيوعا فى الذكور. والجين مسئول هن 
تاج بروتين وزنه 4۲۷ كيلو دالتون يعرف باسم ديستروفين تفصو( (شکل (NTA дуз‏ ويصل هذا البروتين ما بين خیوط 
الأكتين فی سيتويلازم ill‏ العضلية وبروتين آخر عابر للفشاء الخلوى عمجم يتصل بذورہ بمكوتات الوا 
ЙУ‏ بين الخلايا mark‏ امه ну‏ يعمل الديستروفين على ريط الهيكل الخلوق (الأكتين) بالود gl ЧӘ‏ 
СЫЗА CA‏ رهو دور ضرورى تام الليفة العضلية بانقباضاتھا بصورة سوية. وفسى حالة 242 дәр‏ الطفرة إلى یاب 
الديستروفين وفى حالة AMD‏ تؤدى الطفرة إلى اضطراب فى تكوين هذا البروتین۔ 

وباستخدام Chain Reaction (РСК‏ امز يمكن تحديد وجود الجين المرض (الطاقر) فى الأمهات من هدمه 
كفا يمكن تحديد ما إذا كان الجين ورث إلى الجنين: كما йч‏ اسستغلال التقنية نف سیا مع الأجنة الخصبة فی الزجاج قبل 
تقل الجنين إلى الرحم. ولكن هذا الأسلوب للأسف لا يحل الشكلة تماما ذلك عن طریق طفرة فی الأفراد 
pr‏ ونیس عن طریق التوريث معا جمل البحث عن هلاج للمرض la Gol‏ 
تاسعا؛ امراض وراثیة تنشا عن خلل فى اعداد تکرارات تتابعات نیوکلیوتیدات معينة فى الحمض النووى DNA‏ 

توجد فى مواقع معيئة بالكروموسومات تقابعات تكرارية من القوآعد النیتروجینیة فى الحمض التووى DNA‏ وفى الحالة 
المسوبة يكون صدد تكرار هذه التتابعات فى حدود معينة. وأحيانا يختل عدد تكسرار هذ 
مرضية. 

وبوضح الجدول الآنى.نماذج من هذه الأمراض ونمط التتابع فى كل منها وعدد تكراراته فى الحالة җый‏ والحالة чой‏ 
iy‏ اعم الأمراض الرضية فى کل حال 


‘Triplet Repeat Disorders 


mRNA. м енй ‘ot Disease. T 
Disease Ree | VES. | amber of Copies | Symptoms 
таре Хола [coger فی‎ ELT ہہ ہے ےھ‎ 
cco peris 

سے بت متسس شا | 200-500 GAR єз‏ | مس ممم 
ce toate!‏ سب Mit‏ 
E‏ 

Hew شون‎ | CAG эз هس[ وتو‎ etti 
تسس‎ 

|CAG rm ап | пенен‏ مه مومس 

es d‏ سس عسوي | 108-000 " соб‏ | مق مد 

eines ert,‏ سم مسي | 20-1000 dystrophy | сто s‏ سور 

ساس ل Sel‏ 

Mysenicóymuphy |ccro EI PM 

epe Seman سس‎ 

wea i‏ يت سمي مسي 0 4055 CAG из‏ | و او 

злом‏ ب 


۱-عرض كرو موسوم × الهش Fragile Y Syndrome‏ 
يعوب هنا المرض الرجال والنبساء من کافة الأعراق علی حد سوله» 


ый sc‏ العقلى السذى تتباين حدنه ما 
بين e gal‏ التخلف العقلى الخسديد. وبالإضافة إلى ذلك تبدو رأس امرض كبيرة الحجم ويميل وجهه إلى الامستطالة 
JS)‏ ۱۲۹). وتبدو أثتاه كييرتى pmol‏ وفی اترجال تكون الخصي كييرة الحجم Macario‏ 
وفی تحشيرات الكروموسومات Ape pe‏ تبدو خنصرة واضحة الطويلة لکروموسوم. (شكل Эк.‏ 
ينكسر الكروموسوم أحيانا عند موقع الختصرة. 
وقد أوضحت الأبحاث الحديثة وجود جين قرب موقع الهشاشة تضیع عنده ثلاثية triplet‏ تيوكليوتيدات Bane‏ ھی COG‏ 
من ٥ہ‏ مرة وتحدث طفرة فى هتا الجين الذى يعرف باسم 5140/7 (للدلالة 
على gesamt e r‏ تزدی إلى زمادة تكرارات (expanable il‏ انوجودة عند طرف 
- ۰8۰۰۰ وتنا بذاك الحالة المرضية التى تزداد كسدة أعراضها مع дыў‏ عدد E‏ 


حیث تذكرر غند هذا الوقع فى الحالة اسوه 


هذا الجين ууй‏ عددها بين 
шз‏ النبوكليوتيدات. 


one 


مان cp‏ الیش تل وجوعیم إلى لاعفا ملظ 
УИ‏ مع 2а‏ 


وشن iode gii‏ إن a‏ توت p oi‏ وم لش 
وسا يصاحبه من أعراض تحتاج إلى مزيد من الدراسات Hil‏ 
ویجدر هنا الإشارة إلى ما لی 

= للجين الذكور بدائل تعرف با aller‏ مسوم تحمل 
اتكرارات СОО‏ يعدد أكبر من 6۰ وأقل .من ۲۰۰ وهی لتوتر علی 
حابليها (شسكل ملون ۰)۱۳۱ ولكنها تؤثر على نسل حاملی هذه 
Stal‏ الجيتية. 

> حاملو الجين البديل من الذكسور يورثون هذا الجين البديل 
لنسلهم مع تغير طقف فى عدد تكرارات айыз‏ 

уй» =‏ الجسين البديل اتالد من الإناث يورثون جين الرضں 
7 لنسلهن مع زهادة كبيرةأقى عدد تكرارات الثلاتية 60 
اتتراوج بين ۲۰ — 4۰۰۰ زراجع شكل ملون QYY‏ 

ویلاحسط أنه كلما زاد صدد تكرارات ثلاثية التيوكليوتيدات 
الذكورة فى الأم زادت نسبة النسل الساب بالحالة الرضية. 

أوفى الأسر التی لها تاريخ مزضی مع حالات التخلف العقلى یوسی بالكشف فى الأجنة عن эму‏ زهادة فى تكرارات التقايع 
COC expansion of e riot‏ عن طريق فحص خلايا الجنين amice‏ ومن الؤکد أن القرار التخذ ضد بقاء الحمل ASS‏ 
أدكوك كبيرة إذا ما رضح هذا تحص أن عدد لتكرارات لا ينسح بالحدم القاطع لتويك الرقن. 

وقد استطاعت فركة للبيوتكتونوجى فى عام ۱۹۹۱ تخلیق نجس pode‏ تکشف عناوجود جين الخال y Reip‏ غم ۱۹۹۷ 
ыы‏ غلماء جاممة تین الأمريكية الكشف عن أن الخلل فى هذا الجين يعطل تكؤينا gy‏ رورا للخلايا الممبية. 


۲- مرض کنیدی Kennedy disease‏ 
يعرف هذا امرض أيضا باسم Spinal muscular atrophy‏ وهو مرتبط بکروموسوم الجنس (А)‏ ومن أعراضه شمور وضعف 
الات ga‏ بالجسم. aay‏ هذا امرض بثلاثية النيوكليوتيدات CAT‏ فى الجين дА‏ عن إنتاج ستتبلات tangy‏ 
д‏ الف alll‏ يكون o‏ ا تكرار هذه шы,» ؟١ QD‏ فى الأشخاض ual‏ بهذه الحالة ЛА‏ يزداد التكرار 
إلى pa ٠١ - 4٠‏ ویعضی هذا امرض مثالا Ga‏ للأمراض الورائية التى LS‏ عن تعد تكرار ثلاثية يوكليوتيدات ров‏ 
——— 


Hontingtorts Disease مرض هنتنجتون‎ Y 
برجع هذا امرس إلى جين سائد تادر ال‎ 
po 
كما ضيح جزكة الجسم یز منشبطة‎ cian Qi حد‎ I ia تدعور ف القدرات الذخنية‎ ый уйй ty Lr 
— رشن کان یسنمی فى لدب مه‎ 
عنيفة. ويرجع هذا التذه وز التنى والعضلى إلى تلف يعض‎ рм فى البونائيسة إلى الرقض الذى یصاحبه حسرکات‎ olo 


الخلايا العصبية بلج خاصة فى منطقة سوام + وينتهى الأمر بوفاة الشبخص إنصاب. ومن etl‏ عن توفوا بهذا امرض 
انغنی c gt‏ اه قی عام MS‏ ومن أ تی ینتشر فيه هذا لمرض قرية فی эз‏ 


шг‏ — — — رت 


تسا هذه القرية مجموعة صغيرة من المهاجرين الذين قدموا من чый‏ 


جون Ga‏ رفن Алу‏ هذه المجموعة من السكان وتزاوجهم 


кш بالولايات‎ „азгы العام فى‎ у 
Er 
RS 
مرة فقط یمق أن الجین غير السوة‎ ۳٣ — ۱۱ على عدد أقل من هذه التتأبعات يتراوح بين‎ i i الجين‎ 
العمر حي يكون‎ ata يدمر الخلايا الغصبية فى التطقة انشار إليها فى الخ. ومن الؤسف أن أعراض الرض لا تظهر إلا بعد‎ 
Là عادة وانتقل الجين إلى‎ руу القرد قد‎ 

ويحدثتا عدد ۱۲ يناير 7-4 من مجلة نيوزويك ۸۶9:۳٥)‏ الأمريكية عن تجارب للعلماء فى البرتغال وسويسرا على ЭЛЙ‏ 
تعطى الأمل فى التوصل إلى یروس مھندس ورائيا يحقن فى الدم ويعمل على تهدئة الأعراض وعدم تقاقم هذه الحالة المرضية. 
عاشزا : أمراض ورائية مرتبطة بغشل إصلاح الحمض النووى 01/4 

سیق أن ذكرنا أن الحمض التووی DNA‏ يتعرض بمعدل عال لتغیرات تركيبية متعددة يمكن أن تؤدى JI‏ خلل قى ]© 
الوظيضىء الا أن معظم هذه التغيرات سسرعان ما يتم ِصلاحھسا تاتيا بقضل مجموعة من الإنزيمات تعرف ہاسم PNA‏ 
contes‏ واکن نادرا ما تفشل АЙ‏ إصلاح الحمض النووى وينتج عن ذلك أمراض ورائية نستعرض هنا Mia Vane‏ 


iens Jemen Giselle جوزیلا‎ ge 


۱- سرطان اللستقيم والقولون Inberited Colorectal Cancer 2 у‏ 
يشيع سوطان المسستقيم ولقولون فى أمريكا وغرب ш]‏ حیث يشكل حون ۱۰ من حالات السرطان هناك. ومعظم حالات 
سرطان pill‏ والقوئون شير ورائية؛ ولا کون Bil‏ دور إل فى حوای <1/: من حالات سرطان المستقهم والقولون. وبوجد ere‏ 

انستقیم والقولون الورائى على طوازین: 

)1( النسرطان الحلمى القدی Polyps, eal‏ تمس 
ЕД‏ 

رب سرطان المستقيم وائقولون اللا حلمى (شكل ۸× بالفصل ا 


يكل خوالی 41 من خالا سرطان الشتقیم 


‹ 
етшу nonpalyposts colorectal cancer ۶۷‏ 
انسستقيم والقولون. ويرجع هذا الطراز إلى حدوث فشسل فى إصلاح خطأ الازدواج. 
الحادث أثناء das‏ ويمتمد هذا الإصلاح فى ai‏ على 


Шу» РЕЯ‏ 14 من حالات سره 
Mismatch repair‏ فى الحمض DNA yl‏ )2 


تلعب ga‏ أساسيًا فی !ملاح خطأ الازدواج فی 
بين هذا الظراز من السرطان والجينات المسئولة عن 
a‏ الازدواج الحادث فى الحمض النووى DNA‏ فى عام +144: ويساهد الكشف عن الطفرات الحادثة فى هذه الجينات 
ple‏ تشسخيص وجود الخلل فی الأجنة قبل او reno ect diagnosis‏ (فى حالة الآباء انمابين مثلا): كما يساعد 
MM DS TEE Cm‏ کہ و وک 


ea 


Meroderoon Pigmentosuam (XP) جفاف الجلد التبقعى‎ Y 

дасци قوق‎ dac هذه الخالة تحت تأثيز‎ Lt 
الشكلة عن‎ Las, بالقصل الثالث):‎ ex 90 ®уй (راجع الأشكال‎ Thyme dimer معا ليكونا ما يعرف باسم‎ 
Mane إلى عنم جيمس کلف‎ 


غياب الإنزيم السٹول عن إصلاح التغير الحادث قى حمض DNA‏ ويرجع الكشف عن هذه الملا 
Cleo‏ 


ويعاتى الصاب بهذه الحالة من Le‏ بقع داكتة على الجلد (سکل اون РЕР тот‏ 
وسرطان الخلايا الصبغية meas‏ مع ظهور خلل عصبى وتخلف عقلى. كما قد نش لدى الرضی حساسية الجلد al‏ 
das‏ 
Y‏ نقص الكبريت فى الشعر Trehothiodystrephy‏ 

ينتج هذا ا مرض عن اضطراب فى ا مادة الورائية لخمسة جينات على الأقل وتعذر AT‏ بتر النيوكليرتيد тосож excision‏ 
وبتر be ional‏ التی سبق تالا فى الفصل الثالك. وشعر المريض يكون حرشفيا ات ولا يحتوى على القدر الطبیعی 
من عتضر الكبريت. وقد يبدو EE‏ طبيعها فى العامين الأول والثانى: إلا أنه سرعان ما يعائى من بط уй‏ والشيخوخة ESI‏ 
رشکل ملون бүт‏ والقزمة والتخلف العقلى وتنتهى حياته din‏ 
حادى عشر : أمراض وراثية ترجع إلى خلل فى الادة الورائية للمیتوکوندریا: 
-١‏ مرض (ليبر) الورائی للعصب البصری 

Leber s Hereditary Optic Neuropathy LION, 

يسبب هذا امرض العم حيث يدمر العصب البصرى ما بين مر ۰۱ Чы ۴١‏ والدكور Зонд‏ پورٹون الرض إلى تلم 
فالتوريث Шо‏ عن غرم الام дыл‏ 

وفلى عام اا٠‏ كتف المالم دوج لاس ولاس Deeper Mace‏ وزملاؤة أن السرض يرجع إل Me‏ فى زوج القوآد 
النيتر جيني رقم ۱۱۷۷۸ فی أحمض DNA‏ بائیٹوکوندریا (شسکل ملون ۱۳۶), مما يؤثر على إحدى الوحدات افتی تكون مركب 
)فت а‏ نقل الإلكترونات والخاصة بالركب (NADH‏ حیث يوجد i aal‏ الأمينى Agi‏ يدل من الحمض Pe‏ 
JU Д учу ite‏ تقد خالا تمر ض LION‏ 

وھٹا أيضا ٣‏ طفرات تحدث فی DNA‏ اليتوكوندريا وتسيب مرض LHON‏ مها نان تؤثران فى وحدات أخرى من اركب 
,8( الذى ببسيقت LEY‏ إليه, وتقع هنن الطقرتان عند الموقعين rts MA‏ آما IRR‏ فهى تحدث هند القع 
ете)‏ وتؤثر على #صدافت() الذى ут әм‏ من مركب (US‏ فى سلسلة تقل الالكترونات. وهناك طفرة خامسة an‏ 
عد القاعدة النيتروجينية رقم tte)‏ فى DNA‏ اميتوكوتدريا تؤثر فى إحدى الوحدات التی تكون اثركب (А‏ وقد تسیب مرش 
LION.‏ أو de‏ مرضية أخرى تصیب اش 

ies يشسكل كبير على هذه الطاقة‎ дәл : هذه الطفرات بالسنب على وندريا للطاقة‎ дуу 
. وحن الى‎ i من بتدمير اسب‎ 


ومن الجدير بالذكر أن انفرد يرث انھتوکوندرہا الخاصة به من الأم حيث إن البويضات هی التى تحتوی على انيتوكوندريا ویس 
رأس الحیسوان المنوى التى تدخل البويضة عتد الاخصاب. وسن بورث عن طريق ال توکوندریا 
باثلاف فى البويضة: nl „нм by‏ أو لا يهر cot‏ على أعداد الیتوکوتدزیا التسى تحمل الطغزات : قضلا على أن هفاك 
oder‏ الاعتقاد بمشاركة ظروف آخری قير معلومة على وجه الذقة تساعد علق ظھور it‏ 


ШЕЕ‏ لب يا 


Y‏ مرض التقلصات العضلية الصرعية وتشعث الألیاف العضلية الحمزاء 
and Ragged Red Fibre Disease MERRD:‏ هرازگ 

يغاتي pall‏ تا من تقلصات قى العلا ات صرعیة وضعف فی الفقلات азу‏ ومشاكل فى القلب والكلى 

فضلا عن فقدان القاكرة. a i‏ الألياق Gad‏ الإرادية эз зыш р dan‏ 
وبلاحظ هنا أن ورائة الرض تكون عن طریق الام ققط وأن الرجل لا يورث الرض АЛ‏ 
m‏ فد للنابين من حیت Jas‏ 

أعراض „л‏ كما يلاحاة اختلاف أعضاء الجسم من حيث شدة توا 

پائرض من فرد لآخرء وكذلك فى i‏ 


وبرجسع هذا المرض إلى عطب فى انیتوکوندریا سییه حدوت طفرة. 


فى حیض BVA‏ بها فی أجد الجيثات الٹولة عين تكوين hm‏ 
4 السذى یلسب دورا فی بنا اٹرکھین ]3 LAT‏ الواقعین فى 
dL ta‏ الداخلى зубы‏ والداخلين فى سلسلة نقل الإلكتروتات 
clad‏ سد ctn‏ وي ۇدى ذلك إلى تقص йы‏ الناتجة عن 
الیترکوندرا والتى تحتاجها الخلية. وتتقاقم المككلة بدرجة أكبر فى 
الخلايا المضلية والخلايا المصبیة التى تحتاج بطبيعة لها إلى کنات 
كبيرة من Эш‏ 

وينضح سا سبق أن مصدر BSI‏ هو الميتوكوندريا غير السوية التى 
برٹھا القرد عن طريق يويضة الأم: حيث إن رأس الحيوان القوی لاب 

نی یخصب البویضة لا يحتوى على ميتوكوندرها 

Lay‏ أن ائیٹوکوندریسا 


саз‏ (شكل Qro‏ واحدة من 

(RRR i o برعم کیا‎ атчу یاه البلورات‎ шуш باسم‎ Sle 
РЕТ سور مج‎ dd де تخلل الحواجز الداخلية للميتوكوندريا. كما يوضح الشکل خريطة‎ 
لصف انسیا ساب‎ M ag vi لا‎ К. 


ثانى عشر: الأمراض السرطانية والتغير فى الادة 


poteram 


Representative Oncogenes of Human Temours 


туре of cancer 


[Activation mechanism 


thyroid umoors‏ شش 

| Acute Т<ей leukemia 

| Acute T-cell leukemia. 

[Burks lymphoma 

Breast and lung carcinomas 

Long carcinoma 

Neuroblastoma, lung carcinoma 

Acute promyelocyic leukemia 

Parathyroid adenoma 

Breast carcinoma 

‘Thyroid carcinoma 

Colon, ang pancreatic, and thyroid carcinomas 

Acute myelogenous and lymphocytic 
leukemias, thyroid carcinoma 

Thyroid carcinoma 


٤ 


‘Translocation 
[Translocation 
Amplification 
Point mutation 
Amplification 
Point mutton 
Translocation 
Translocation 
Translocation 
|Arplicston 
Ampliücaton 
Translocation 
Translocation 
Amplification 
Point mutation 
Point mottion 
Point mutation 


IDNA rearrangement 


Some malignancies associated with specific chromosomal rearrangements. 


chromosomal rearrangements | Disease 
amoza Гатова 

з) 36920 [Acute пот ymphoeytie leukaemia (ANLL) 
ei 1) 12-622) m— 

^19) (259133) Acute lymphatic leukaemia (ALL) 
وم‎ 29 [Bk lymphoma (BL) 

«gm (0215923) |ANLL, myeloyplsis (MD) 

llc) (014523) | Bronchial carcinoma 

GS oram | Mixed اه مه‎ partit 

tm (921923) n 

Bladder carcinoma 

Мацлам melanoma, retinoblastoma 
1639) (4صرتھی‎ Ами. 

чл) (tape van carcinoma 

eic) (922936) |ANLL. MD. 

6:4) 24.1323) let. ALLL 

heran (222) مجاهم‎ 
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Retinoblastoma ورم شبكة‎ -١ 
أشخاص الأصحاء يوجد‎ й هذه حالة سرطانية تصیب: العين (شكل ملون ۱۳۰). وقد‎ 

جينان 4 مثبطان ورم شبكية امین Suena genes‏ يقعان على الذراع الطوبلة لكل من الکروموسومین رقم ay 979, VY‏ 
يحميان الإنسسان من حدوث ورم الشسبكية. أما حدوث اثرض قیلزمه آن ير اقى أحد الجينين الثبطين لورم شسبكية 


العين فى الخلايا Ы АШ!‏ لأحد الوالدینء تم حدوث طقرة تقبط الجين الآخر فى خلية جسمية من дыз уй»‏ المین: وذلك 


. ولكى بظهر اثرض يشترط حسدوث طفرتين فى نفس الخلیة 
تتا السار ic‏ الاحتمال» وعلی ذلك فان حالات حدوث: 
ورم الشبكية بهذا الأسلوب أكثر در 
طفرة الجين فى مرض (ورم شبكية المین) تحدث غالبا عن طریق بتر جز من الکروموسوم Delta‏ (شكل ملون ۱۳۷). وکا 
العلماء استطاعوا فى أوائل cd‏ استخدام مجسات الحمض التووى DNA probes‏ لتحديد جين )1933 
وقد استطاع أطباء عيادة لطب العيون والأذن فى مدينة بوسخن الأمريكية فى عام ۱۹۸۲ فصل الجين السئول عن الرض. 
ثالث عشر: الفيروسات والأمراض السرطانية 


يوضح الجدولان ОМ!‏ عائلات الفيروسات التى تتكون مادتها ЧАШ)‏ من ў ОМА‏ من 5۷4 والأمراض التی يسبيها كل 
من هذه القيروسات. 


Classification of DNA viruses and their diseases 
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‘Classification of RNA viruses and their diseases 
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шул, 


Marburg vis‏ ما 
Ebola viros‏ 


эб يمكن أن ينتقل فى الدجاج‎ ert demi قد أوضحا فى عام ۱۹۰۸ أن مرض‎ Homan and Bang hall УЗУ 
ولم يتضح فى ذلك الوقت الیکرمفزی هذه التتائج خاصة أن ذلك المرض لم يكن‎ core 0<4 طريق رشسیح خان من الخلايا‎ 
أن مستخلصا من ورم فی‎ Aorta Roa أوضح العائم الشهير‎ 1414 + 1٠١ رین غامی‎ 
أن هفاك ما سمی عامل ال‎ Diner Бый أوضح‎ US ада ورم‎ 
التى تتغذى على لبن الأم. وأوضحت‎ ууй ДАА فى لین سسلالة معينة من رن يمكن أن يسبب سرطان دی‎ m itr 
وحضلوا‎ cgi DNA مع خمض‎ „Дь; „зый تفاعل‎ ۰ Daihen D دراسات العلماء الثلاثة سر 7/ صدا‎ 
فى عام ۱۹۷۰ على جائزة توب‎ 
در مھ‎ CIS روات منينة ینکن أن سرب معي تون‎ Rcs وادراستات‎ sedi هده‎ adl) 


معروفا آنه طراز من انسرطان. وقی ! 
Rock lus‏ سسوم )13 


أن اليب فى غھور ارم فى التجارب UL‏ بجع إلى l|‏ 


ЕЕ الدجاج والقثزات والجردن‎ De s a ويوقح الجدول الآتى بعض الغيروسات التى‎ 
ثلاثة‎ йу Oncogene الأساس الذى تعتمد عليه تسمية الجين السرطاتى‎ 
Some transforming retroviruses, the species affected, the tumour formed and the oncogene responsible 


Vires [Specs — [ Virus induced tamour T Oncogene 
ہت‎ Chides — تح‎ E 
Avian جج وو شیا‎ esa 
ناه هو‎ 


‘Avi .یی‎ CET ED 
viam کجسسمموداویج‎ | Chicken | Мусюсуюша, sarcoma | тус 
| ареною есета | Mowe | Pre-B cel leukaemia Танг 


[EB manne рер ынсаны | Mosse | ہدیس‎ 2 
[Matos mere سح‎ sarcoma 
[еу тине жота [fur om 
[кузеп marne sarcoma | Rar سح‎ 
Simian рисова و‎ | sarcoma 


ویج шул LA an‏ من فیونات „шәй‏ النووی DNA‏ والسرطاتات дй‏ تحدٹھا ف نان 
carcinogenes‏ ما Human ОХА viruses implicated‏ 


Views family — [Type Tumour 

Г Papiloms Mars (plantar & genital), urogenital 
Heyy cancers (cervical volar & penile), skin 

Hepes Ернат Ват Вайса lymphoma, nasopharyngeal 
ات‎ carcinoma, lymphomas im 

immunocompeorised hosts 

Cyomeralovins | Kaposi's sarcoma 
avy 

Hepadna Hepatitis В (HBV) Î Hepatocellular carcinoma. ] 


ویوغسم الجسدول الآتى مجموعة من فیروسات الحمض DNA‏ والسرطانات التى تحدٹھا فى الاجا 


والإتسان. 
Oncogenic retroviruses, thi hosts and associated tumours‏ 

Host Views “Tamouridiease 
Chickens Ross sarcoma уйш Н Sarcoma 

Avian lenis vins ‘Avian leukaemia 
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Murine ааста virus Leukaemia 

Mouse mammary tum virus Breast cancer 
Faas Son som иш Sarcoma 
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رابع عشر: اتورائة والاستجابة Pharmacogeactics Baas‏ + 
مرجع الفصل فى ابتكاز Prope‏ بمعنى العلاقة بین ان 
ii‏ فی عام jj tres‏ 


مه ول 


اليايائى عام +144 عندما كان يعالج ZB‏ قلة عمرها Шә ١١‏ وقام بتطهير الجرح باستخدام قوق ce‏ الهيدررجين مور 
ЕРЕ‏ وذلك على عکس العتاد. واستنج هذا ابيب اليابانى OF‏ 
уй»‏ الدم الحمراء لهذه الطقلة یعوڑھا انزیم وم بتکسیر مركب فوق أوكسيج الهيدروجين إلى ماه وتتصاعد 
فقاعات Шу oes S‏ للممادلة. 


2050-2750 +0 

ied RES‏ على GIS‏ ويك Донја‏ مركب matic‏ داكن 

آلون. وأوضحت الدراسات التالية سلامة هذا التقصير وسميت الحالة المرضية باسم خياب US staan OD‏ عرف Ll‏ 
ترجع А‏ جين قنع مقع على yep‏ جستی ru‏ باعي seta!‏ 


وفى مثال ST‏ وجد أن msn ud) jua‏ الذى ينتخدم لعلاج التدرن adus‏ تختلف Maso‏ له ہین AJ‏ 
اعتمادا على أسياب جينية. فهذا ال مستواه. وهتا يمكن تصنيف الأقراد إلى مجموعتین: 
فى المجدوعة الاو التى Macnee nj Ld ун‏ یتم بیط مار بسرعة ثم إخراجه من spat‏ ويوصف مزا 
باتهم sa a cipit‏ ذلك لهم أعراضا جاتيفة AGT io‏ المصين حدم My ily‏ أخرى تشه 
تلك الخاصة بمرض اللوبس Уат арак Бубето‏ وهؤلاء يوجد لديهم الجين المتتحى بصورة مزدوجة وهو أيضا نع 
على كروموسوم جسدى atl‏ 


ويتم تثبیط العقار عن طریق إضافة مجموعة أسيتيل إليه فيما يعرف باسم ماه i‏ للمعادلة الآنية. 


ыш‏ من الأمعاء إلى الدم حيث یر 


p — 
e 

M 01 

ait me" 


كذلك نجد استجابات مختلفة يالنسية لعقار (ساکسیٹیل كولين) اه الذى يستخدم فى السلیات الجراحية یت 
يعمل على ارتطاء العضلات elatio‏ سس لفترة قصيرة ويكسره انیم فی بلازما الدم يعرف باسم acudbcholiesteras‏ 
بمعدل بطی»: وهذا يطيل من فترۃ 
ول sca‏ التعامل مع هلا الافزاد. وقد 


إلا أنه فى يعض الأشخاص يقل ба ape‏ الإنزيم مما Jay‏ الشخلض تمن العقار فى qo‏ 
الارتضاء العضلى عما هو فى الحالة السوية مما يحتم استخدام التتقس الصتاعی مد 
as‏ هذا تم كلية فى بم a AM‏ یوجد الجين ШОШ‏ بطورة تؤدوجة. 


بريماكين عفن انسستخدم لعلاج مرضی املاريا لوحظ أنه یؤدی فى بعش الأفراد إلى تکسر خلایا دبیم 

Jaundice اليرقان‎ i 
AS وجين هذا الإنزيم متتح وبقع على الكروموسوم‎ pease pple وترجع هذه الحالة إلى تقض إنزيم مود ره‎ 
а» الافراد إلى اللشاكل تقسیا قى‎ «Зу» ويؤدى نقص هذا الإنزيم لدى‎ 


نون الفول o Beane‏ كغذاء: وتعرف:الحالۃ الرضیۃ 


الكبد يتحويل الكحول إلى مركب 
u—Ó‏ ام 10 وضو pe al‏ تکمیر للأسيتالدحيد rl Back‏ 
acd de degere ALD)‏ وحناك батта:‏ 2 من هذا تزم الأخير: أولهما ALDI‏ يوجد فى أرقية 
مسيتوملازم الخلية؛ ALDH у gis‏ يوجد قى اليتوكوتدرها. وقد عڑی عدم تحمل يعض الآفراد أو بعض النجامیع البضریۃ 
- مثل سکان الشرق الأقصى pot A‏ إلى lot‏ کیت ب الوجه بشدة من 
уйы ge‏ الخساسية لتعاطئ الكخول: وقد ساعد ذلك على عدم شيوع أمراض الكيد التعلقة بتعاطى الكحول ijo dal‏ 
LIS‏ لوحظ استجابات مختلفة بين الأفسراد تعصد على اعتبارات وزاقية عند تعاطى pS Phenyl л»‏ لدی 
الصایین بالتهاب: للفاصل joy carts‏ عنم الستخدم کدی امصلبين يضقط لدم ندال موز 


خامس عشر : الوراثة والاستجابة للمؤثرات sFoogenetir 3 ad‏ 

مرجع ال فى ее‏ 

إلى العام Brewer‏ الذي استخدمه لأول مرة فی عام ۱۹۷۷۱ 

ay‏ الإنسان od‏ من ud ll‏ الفسارة. وقد تكون هذه المؤثرات فيزيائية «Qu SYS‏ كيميائية Ju‏ العقاقير 
أو الأطعمة؛ أو بيولوجية كالطفيليسات. والهم فى هذا امسیاق هو أن تأثر الافسراد يهذه المؤثرات يختلق اعتمادا على بض 
الاعتبارات فى البناء الورائی. فهناك أفراد يكون لديهم اضطراب فى ЧИ‏ جيتات معينة يتولد عنه نقص فى إنتاج مركبات لازم 
اللتعامل مع مؤثر بیٹی معين. وبا يتفاقم تأثير هذا امؤثر البيئى. 

والجدول الآنى يوضح أمثلة аш‏ 

Ecogenetics: genetic varation in susceptibliy to environmental agents 


Environmental agent | Genetic susceptibility [Disease 
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سادس عشر: آمراض وراثية أخرى 

sALdeimer desse مرش الڑھایمر‎ ۱ 
фаг اس‎ ook عسو انرو‎ cit 

qug D Auer‏ لاب بهت رف م 

ia 


Aer (зу‏ 45 قى عام Met‏ وتاك عند فحص خالة مريظة. 


cement‏ بسكل متماظم بمايققده زامن مع الآخرين ویؤٹز 
0 پِپ- ‏ ,1 
(ЖАУ‏ ومن شواهد هذا الرض ترسب مادة أميلودية ضارة بالخلايا المسبية تعرف Aryeh tte PI‏ خارج الخلایا: 
pad‏ تج عن تکسر مركب آول يعرف اسم pote (APP)‏ حسم ملف ×ظ 

وقد أوضحت الدراسات العلمیة أن أحد طرز هذا امرض برجع إلى طفرة تؤدى إلى خلل فى تكوب بروتين يعرف باسم rese‏ 
يشكل ستقبل غشائى лирик‏ برتبط يحويصلات جهاز جولجى. 

وفی عام 1۹۹۱ LS‏ علدا مستت قى سان ميري gia‏ او ЭЕ‏ بجامة Ga‏ والتیٰ ملت افيه ig‏ فی تما 
ды»‏ وعی ایضا الت تى الى اكتضف فيه آلکستدر فلمتج دور Ый‏ القضاة على لليكروبات - أن الجين الطافر 
اسول عن إنتاج البروتين APP‏ يقع على الكروموسوم رقم (T9)‏ وهو جين سائد. وسرعان ما کشف العلماء هن أن الجين السائد 
neni P5)‏ والجين السائد 8 Zoe‏ خلف الإصابة اليكرة بائرض» وأن الجين الأول يقح على الكروموسوم رقم 
014 والجين ااتی بقع على الكروموسوم رقم 9( 

وق أؤضحت الدرانسات العلمية أن الجنين اتخاص e‏ كبيرة من حالات هذا امرض هو الجسين Apolipoprotein gene‏ 
(APO)‏ لذى يقع على الكروموسوم رقم .)١4(‏ وقد اكتكفه علماء البیولوجیا فی (جامعة ake eens‏ بتیادۃ العالم 
y‏ روزس Alio Kies‏ 


.وتقول بعض الدراسسات إن بزوتینا يعرف باس уч t‏ إليه الشطراب الأنيبيبات kl‏ ااام فى محاور VII‏ 
العصبية فيما یعرف باسم مجهت وإن ذلك يؤدى Д‏ انشاکل العصبية التعلقة ly‏ 

على أن بعض التخصسین فى الأمراض العصبية يعتقدون أن فیروسا الاصابة بالرض, 

ولا زال العلماء یحاولون GAS‏ الأسرار وراء الإصابة بهذا المرض الذى کان قد أصاب الرئيس الأمريكى الأسبق (روٹائد ریجان) 
صاحب حرب النجوم والذى قضى على الاتحاد السوقیتی بلا حرب. 
؟- مرض التليف الحوصلى Fibrosis‏ +0 : 
онї‏ هذا المرض تكون كميات كبيرة من الخاط ie‏ اللزوجة فى ار 
كما تصاب الرثات باليكتيرها المرضة ويالتهاب 
إلى مشساكل فى هضم الغذاء. كما تزداد ملوحة العرة 


سیب ذاك gea‏ تا رمالا dá‏ 
шу‏ كذلك يتراكم المخاط عا اللزوجة فی اتف чый‏ والبنكرياس مما يؤدى 
(i‏ ما يحدث اتسداد فى القثوات التنابلية مما يؤدى إلى العقم. ويمكن 
تخفيف الأعراض عن طريق علاج بیمی یساعد على سحب الخاط من القنوات التنضسية وإعطاء بدیل عن إنزيمات البنكرياس 
ركذا استخدمالشاذات اخيوية. وفى معظم الأحوال يتوق للضاب بائرض وهو فى حواق سن الثلاثين هاما. 

ويمكن التعرف إلى وجود الحالة فى الأجنة عن طرق 
a‏ الفصل السسایع. وملاحظ أن Чай‏ الكوريون بتكن قبل الأمنيون سا un‏ تقنية Chee Villa Sampling‏ ميزة 
امستخدامها فى الرأحلة البكرة من التكوين الجنيتى . والتحليل نو АЫ‏ هنا هو متف بات dasymesof albae Gans i‏ 
ممسممج —€ 

وفیعام ۱۹۸۸ تكن كل من o qa Fence Colis‏ امد چان als yog gentia La Chee Tid‏ الان 


من تحديد موقع الجين انس ثول عن امرض. حيث وجدا آنه بقع على انتراح ا 


اللكروموسوم رقم (۷): وبالتحديد فى الوقع 


=] 


(ДИЛ‏ وقد تم فى هذا ما e‏ الجن - эз‏ تنج ay‏ تج الجين السليم بروتیتا فى нё‏ الخلوى اسمه 

Cie tir nme conductance eu (CATR)‏ یقوم بتنظيم مرور أيونات الكلور سس 

معينة (شكل ملون OTA‏ وقى الحالة الرضية التى قيها يكون الجين 

ركم الخاط йы‏ وقدآظهرت الدرامسات 

الحديثة أن Js‏ البروتين تا عن الجين ИШ!‏ برجع فی الأقلب الحمض plene ро‏ سيب B‏ 
قاعدتین نيتروجينيتين فى الشقرة رقم )9-4( الدالة على هذا الحمض الأمينى (شكل ملون OTM‏ 


وفسی عام 1۹۹۲ أمكن تحدید وجود جين امرض باستخدام مجسات الحمض ائنووی ОМА уте‏ فى أجنة مبكرة يتكون: 
كل مها من Sg‏ خلايا فقط هنانز والتائجة عن إخصاب فى الزجاج لخلایا جنسیة من أبوين حاملين an‏ 
المسرض Cama‏ پحیست لا مسزرع فی رحم الزوجة إلا الأجنة التى لا تحتوى على جين امرض أو تلك التی تحتوى على Bs‏ 
n‏ 


وفی عام ۱۹۹۳ أجريت محاولة للعلاج الجيتى لهذا المرض. 


٣‏ الأمراض الوراثیة للكولاجين. 

الکولاجین هو أكثر البروتينات وفرة بالجسم» فهو يكون أكثر من 
من الوزن الجاف للجلد والأربطة э руу‏ كما یدخل فى تركيب الاستان وان وبطانة a‏ الدموية :كما يكون je‏ ناسل 
من التسيج الضام الذى مرب بين الخلایا والأنسجة: 

ویتکون الكولاجين بصفة أساسية من ثلاثة أحماض أمينية می обой proline hydroxyproline‏ 

ونتضوع ضرزالکولاجین: ويعطى كل طراز رقنا ЧЫЛ‏ لدلالة عليه 4L 22 IV Jota‏ وهكذا. كما تتقاوت ذرجة تعضى shy‏ 
هذه الطرز إلى حد es‏ 

ومتاك طرز ga АШ»‏ الخلايا تكون لوحسدات البنائية للكولاجين منیسا: الخلايا lvls А‏ الخلایا المشیۃ 
۵ الخلايا Сосо by bil‏ ۰ الخلايا السنية Оооо‏ یاف اتمضلات اللاإرادية оой Muscle‏ 
SANYO «Fibres‏ اه Real‏ خلايا شفان Коница el‏ الخلايا الكبدية Endothelial lg хый оранку‏ 
per‏ 

эы یالت التی تدعم غشاء المساريقا الذى يريط الأنعاء. وتتكون كل لیا من‎ Fibres ألياف الكولاجين‎ ۱٤١ شکل‎ Эму 
داخل الخلية‎ lag الكولاجين الٹی‎ lia خطوات تكوين‎ ۱٤١ كما تبدو بالمجير الإلكترون (شكل ۱8۱). ويوضح شکل‎ 2 
وتتواصل خارج الخلية.‎ 

WS‏ سبق القول تتكون ألياف ee‏ الكولاجين من منت Fic‏ وتتكون هذه یقت من جزیتات تعرف باسم مهو 
يتكون الجزىء الواحد منها من ثلاث سلاسل من الأحماض الأميتية н‏ الوزن الجزینی LO‏ منها حوای ۰ 
اثنتان من هذه السلاسل فى الترکیب . وتعرف کل متھما ماسم арнат‏ ان عن تفس الجن وتعرف السلسلة "i‏ 
باسم 7 alate‏ وهی تنتج عن جين آخر. وتلتف اسلاسل الثلات على بعضها کون ما يمى (الحلزون рй‏ ماع 
(شسکل ۰۱۸۲ وشكل ملون (MY‏ وتبدو جزينات التروبوكولاجين الختقة Ша»‏ قات جولتب مقككة 
إنزيمات Pepto‏ بقطع هذه الجوانب (راجع شسکل ملون +14). وتتتظم جزيثات التروبوكولاجين معا وفق نظام خاص لٹکون 
لبيفات الكولاجين (راجع SSE‏ 05۲ 

وهتاك العديد من الطقرات الى تصيب الجينات الستولة عن تكوين الكولاجين: و: 
الجدولم. 


a germ 


INTRACELLULAR 


Collagen Disorders 


Disorder | Defect Signs and Symptoms 
[pe mdr Jemen — [Dens and M—M 
Aerie aneurysm Малата подабон алт б зба зурат аса Sora bursts 


Cooney Po سرب‎ ademas ti E 
Hn ل ہے پا‎ 
فان بسن‎ 
نس‎ lh fee eee come Anc ur qae ۷ 
| | introa exon splicing. | 
— یا کس‎ RD e cu НЕЛЕ 
و‎ | 
Mum LI ایس‎ ee | 
кта سح‎ 
20 سن ےت یس سا‎ 


وبوضح كل من (الشکل اللون 144 والشكل иә‏ شخصا مسابا 
بصرض (ep ls уну‏ ند( gi Аме Duos‏ عن 
طئرة تحول دون قطع الأطراف Gill dy SN‏ من جزيلات 


التروبوكولاجين: ويؤدى هذا إلى عدم ام جزينات الترويوكولاجين 
وفق النسق السوى. Шу‏ يفقد الكولاجين قدرته على مقاومة الخد 
дооч Ау 228 шу» cn tete stents‏ 


4- التصلب الضموری للعضلات 
Amyotrophic Lateral Sclerosis (ALS:‏ 
فى هذا امرض تظهر دلائل التحلل على الخلايا العصبية الحركية. es‏ 
فی الخ والحيل انشوکی poe‏ 
وتظهر هذه الأعراض عادة فى الأعمار ما بين ۳۵- ۷۰ عاما. وینتهی uid,‏ ند урары‏ 


ويستتبع ذلك ضعف وشلل فى العضلات. 


وصل فی هام ۱۹۹۳ إلى الجين الذى يسيب هذا امرض فى 
العائم رورت يرون Robert Brown‏ من dil‏ العام فی 
ماساشوسسٹس وروبرت هورفتز Robert Hote‏ فى معيد ماساشوستس للتكنولوجيا QUIT‏ بالولايات التحدة الأمريكية: حيث 
أوضحوا أن الجين بقع على الكروموسسوم رقم 09(« و التى قد تصيبه يسبب ظهور الحالة المرضية التى 
um‏ فی غهاب чАчу‏ مهس eroi‏ التی تساعد على تخليص الجسم من التسوارد Preis ll‏ ويؤدى 


عسذه الحسالات وذلك على هد فريق من ۳۱ Ше‏ من أربع دول ie‏ 


آی عدد من 


غیاب a‏ السليمة إلى زيادة تراكم الشوارد الحرة التى تضر بالخلايا المصبية. ومن ЖЫ‏ 
ar - 0р -б©; -н° -Hoo‏ 


ci‏ الكسوارد الخزة تلقائيا من خلال العمليات إل 


الإشعاع أو بعض الكيماويات على خلايا الجسم. وتتميز هذه الوا 


فردی نون ЕН‏ ٹکو غير rcd a Шау mm pi‏ فتدخل في سلاسسل من чалы‏ 
الكينيائية مع تحتو یی РЗ adi Roni‏ 
эрий ci‏ من طرز الاقطراب الخلویء كما أن هته القاعلات ذاتها تسيب ظهور acl‏ من الشوارد Spi‏ 


تالایا من الأحماض التووية أو الكونات ال 


Systeme Lupus Erytheanatosus اة اتحمراء‎ -3 


برجع هذا الرضن إن ci‏ الخلايا النقية эз asters a‏ الخدم À ineo (C‏ 
الشخصن نفسه وما تحوية من حمض DNA‏ وهستونات وبزوتينات غير Шуша‏ وتشكل э»‏ 
ما يعرف یاسم (معقذات مناعية mane Caples‏ ویسیب ترسب هذه العقدات pst‏ بمختلق أعضاء الجسم خاصة القلى 
حیث بصبح القرد مها بالفشل الكلوى. 


لأجسام القادة مع هذه الأنتجتات 


۳ م اناد الت о‏ قد انکوتات جسم Sj‏ ده برجی  Jie‏ فالتا 
cd nl‏ لآ او c‏ بعد ai‏ ها p dita‏ رشن in c‏ الما 
اللالتهساب.. وتلسك التی تثبط الجھاڑ الناعى. ومن الجدير بالذكر أن عد اتصابين بهذا الوض من الإتاث ببلغ عشسرة أضماف 
الصابين به من الذكور. 
+ اختلاج الحركة وتمدد шей‏ الدموية یسمل فد 
يمسق هنا رش إلى جهن متضح بقع على أحد punc‏ 
ہس NE a‏ 
اصورۃ عدم اتسزان حرکی یمسزی إلى тегааш‏ كما 
الاب pl ape‏ بياض الین سوم say‏ 
v JS)‏ وكذا تلك الؤجودة ooi‏ والرجه همسجم 
ILS (epee‏ عن قابلية كبيرة للأمراض الليكروبية Ios‏ 
الحالة 


3 ونظیسر‎ autosomal secesive الجسسمية‎ 


ذلك мй eat‏ وسح pal‏ الفلا انش Lake‏ لهذ 
qa‏ اتتخفاضن مشتوی الأجسام الضادة А‏ وكذلك 4 وخلل 3248 
التيموسية mius‏ اوجرا وكثيرا نا يصاب المريض بسرطان الدم 
аот‏ والغدد уйй‏ .رومن الشسواهد:الكروموسومية لهذا „ә,‏ فى حائسة as ws tangens Sui‏ 
حدوث شذوذ گروموسومی سثلا فى الكسور reas‏ والفرجات aps‏ 7 


Marton Syndrome: i ja jase 
Abie لحم‎ дуй أبراهام‎ ga ч 
وه‎ 


OHV IS) (А‏ هر من ые‏ هذه الخالة التى 
ترجسع إلى جين تركببى يقع على الذراع الطويلة للكرونوسوم رقم V‏ 
Jg LA‏ هذا الجنين غلی عدة مفات فى الشخص اتصاپ لا علاقة 
نها وهو لتأثير انڈی татр Деу‏ ويرجع حوان 1۱١‏ من 
РТ‏ 

gd وتحدب‎ « Seas 5 yu دثل إنحناء جاتبی‎ gag 
رجنم‎ onis وک استطالة الامایع‎ c Apos ja 
وفقد النسب الطبيعية بين أجزاء الهيكل المظمى.‎ 


au ی‎ 


۸۔ مرض Diabetes ella ЖЫЛ‏ 
La‏ مرض السكرعن عدم قدرة خلايا الجسم على القيام بالتثیل الغذائى للجلوكوز لإنتاج الطاقة بالقدر i‏ وفى الحالة 
السوية يلعب هرمون الإنسولين دورًا آساسيًا قى عمليات التحول الغذائى للجلوكوز. ويعرف طرازان من مرض السكر هما 
*مرض السكر >/> Tipe I diabetes‏ 
neat once abe 5‏ وقيه لا تعمل الخلایا المسثولة عن إنتاج هرمون الإنسولين 


ویعرف أيضا باسم (مرض السکر 
فی البنكرياس على الوجه الأكمل» وبالالى يقل إنتاجها لهذا الهرمون مما يؤثر АШУ‏ على عمليات التحول القذائى للجلوكوز. 
اليومى بھرمون الإنسولین: وقد استطاع فريق من علماء جامعة ЫЙ‏ نورد تحديد عدد من 


وتعسالج هذه الحالة عن طريق 
e Liga‏ لهذه الحالة منها ما يقع على الأذرع الطوبلة للكروموسومات أرقام .16.1١.:7‏ ولرض السکر من هذا الطراز 
مضافقات daga‏ 

Tipe It diabetes Ij jo *مرض السكر‎ 

وهو أقل ضرا من الطراؤ الأول» ويصيب الأفراد فی 
ند الجسم قدرته على توظیف الإتسولين على رقم أن البتكرياس يغرز كميات كافية منه. وترجع هذه الحالة إلى عدم استشعار 
الخلایا لوجود الإنسولين بسيب فقداتها لستقبلات هجو الخامة به. ويمكن التعامل مع هذه الحالة عن طريق إعطاء عقاقیر 
عن طريق الم تعمل على جعل الخلايا تکتسسب قدرة کب على استشعار وجود الإنسولين» بالإضافة إلى بعض الضوابط فى نظام 
التغذية والتحكم فى الوزن. وقد دلت بعض الدراسسات على أن جينا يقع على الکروموسوم رقم бо‏ يقف خلف الإصابة بأحد 
أشكال هذا الطراز من مرض السكر. 


متقدمة уз эму yp‏ ۲۵ عاما) ۰/0۵۳/۵۳۸ فی 


Body weight وزن الجسم‎ ٩ 

gS‏ الزجعية ما يحرف بان s ул»‏ اجنم А Mer (BM‏ لتحديد الوزن اب З‏ تخر 

هذا العامل من قسمة وزن الفرد بالكيلوجرام على مربع طول الفرد بالثر. فعلى سبيل الٹال إذا کان لیا فرد iy‏ یارجام 
وطوله ула‏ فإن معامل лш‏ 


وقد كان اكتشافا عظيما ie‏ اكتشف r(—Á——— ft) oh‏ 
الأمريكية - الجین السئول,عن إنتاج هرمون يعرف ياسم (ليبتين Cnt‏ يعمل على عدم زيادة الوزن وذلك فى عام MAE‏ 

سودت يمني الخلايا diera‏ على راز هرمون الليبتين (شكل ملون QUI‏ 
الذى یضساب إلى مجری الدم ویصل 
aue mice‏ ويرتبط تین بمستقبلات خاضة على أسطم هذه الخلايا y gas‏ ذلك هذه الخلايا على إفراؤ 
هرمسون يعرف پاسم 01570 mettent боевое‏ يصل هذا رون الأخير إلى خلايا عصبیة أخزى فى تخت 
المهاد خارج منطقة النواة القوسةء حيث برتبط بمستقبلات خلویة أخرة 
هذا لازتماط الأخيز على إزسنال إشارات تحبط الشھیة الغا 
دھون بالجسم. وعلى ذلك فان الليبتين يعمل بصورة غير مباشرة على إنقاص الوزن. 

وعلسی المکس من ذلك فإن نقص هرمون الليبتين يحفز خلايا عصبية فى ШЫ»‏ او القوسة على إفراز مادة تعرف باسم 
رسد تزيد من الشهية للطعام. 

وقد حفزت معرفة هذه Jo ЫЗ‏ التعامل مع حالات البدانة بالحقن المومى asi‏ وقد نجح Go‏ سکوب مع الحالاك 
التی کان ينقصها هذا الهرمون ولس مع جميع حالات البدائة. فعلى سبيل القال الذين تنقصهم ستقبلات الليبتين لن petia‏ 
للحتن بهذا الهرمون. 

وتتضح العلاقة بين وژن الجسم والجینات إن آدرکٹا أن التنتقيلات الت أشرنا لها قى السابق يريط وجودها pé‏ الجا 
السوية gll‏ غن تكوبتها 
-٠١‏ الشيخوخة اللبكرة Accelerated ging disorders‏ 

هناك مجموعة من الاضطرابات فى التواحى التركيبية والوظيفية التی تصيب الجسم وتؤدى إلى الشسيخوخة امبكرةء وتطتلف 
هذه الاضطرابسات من عرض مرضى إلى آخر» oy‏ ثم تعر ف vin‏ الحالات مجتمعة پائے Segmental Progerotd Syboeses‏ | 
ويؤدى ali‏ الوقاة فى سن эде‏ 

وفى العرض الذى يعرف باستم добна Полно удове‏ لا ш,‏ عبر القرد : ولكن өн tall‏ أصلع أو اتا AC‏ 
رمادى ویصاب بالكاتاراكت والسرطان وهشاشة العظام فى سن ممكرة. oll d‏ الک يعرف یسم Matis‏ 
Бутоо‏ (شکل ملون 144) تبدو ملامح الشيخوخة على الطفل متمثلا فى تجاعيد الوجه وتصلب الشرايين. ويتوقى الصاب إثر 

قلبية أو سکتة دماغية فى نحو سن الثالثة عشرة. وفی العرض الذى يعرف باسم Werner Syndrome‏ تظهر الأعراض: 

قبل سن لین ویو الصا في نحو الخسین йз‏ بمجموهة من الأمراضى مثل تلب رین ابو السکری ومشاشة 
العظام والكاتاركت فضلا عن ظهور Аас‏ الجلد gaily‏ والشعر الرمادى. 


ومن الجدیر بالذکر أن خلايا جسم الشخص السوى يمكنها أن تتكائر فى الأقباق الزجاجية اعتمادًا غلى محاليل معينة. 
نحو e Qua‏ أما خلایا الأفراد انصابین بحالات عه کیج توس eh Smet‏ لا تتصسم سوی عدد Qa‏ 
يراوج بين ٠١‏ - ۴۰ قبل أن توت 

ДЖ,‏ اوقا de da Gill‏ قصر on UL geri Las‏ وق aol‏ ابمل افراسات ملی pie‏ من فلت 
hep aah‏ العام Comme‏ وقد وجد أنه الب ما يكوت بت icy‏ ماه توی La] ge jud‏ 


بعض lll‏ أن أجزاه من لکروموسوم رقم )0( لها علاقة بطول «adi‏ ولكن من انزکد أن الظروف البیثیة igh‏ 
أثر كبير فى مدى طول العمر. 


шиг‏ — — — لت 


Hearing loss السمع‎ aN 


Cesta Ria فی كوستاريكا‎ ШШ» على دراسات آجریت على‎ gad 


Pentre pace أمريكا الوسطى) وعلى عدد من سکان الشاطی الشماق تجزیرۃ پا (قی إتدونيسها). وكلهم مصابون‎ ду 
эч العالم‎ B أجراها قى عام ۱۹۹۲ قريق من العلماء‎ lp -- الدرئسة التی تست على شاتیة جيال من عائلة کوستاریکا‎ ду 
29 [E 
بالائن‎ авама موجودة فى‎ uli ул АЙ وهنا بدوزہ يدعم الخلايا‎ e Acting ly هاما فى بتاء البروتین العروق‎ 


ليون مصلا ع аз Gate‏ نیب goal‏ مرجع 


الداخليةء وقیاب هذه الدغم عن الخلايا Ree EN‏ يجعلها غير قادرة على !تك مار اموجات الصوتية. ду‏ الدراة التي syl‏ 
ala‏ قينا ييتهم - рай‏ ازتياط الم لديهم بجين بقع 


على مجموعة سسکان جزيرة بای - والذين کاتوا يعتمدون على الد 
على الكروموسوم رقم О‏ 
w‏ الجلوكوما {Glaucoma‏ 


Mod وقد تيب هذ‎ radi المين إلى حد يضر بشبكية المين والتصب‎ i داخل‎ ON REA هذا امرض عن تزاید‎ Lg 
I I Lg АЛЫЙ ؛؛ە؛ں نانع وقد وفحت بعض‎ +۸ 
0) بقع على الكروموسوم رقم (01 وارتباط الحالة الثنية بجين يقع على الكروموسوم رقم‎ 


۲ تحلل البقعة انصفراء فى شبكية العين facular degeneration‏ 
يرتبط أحد طرز هذه الحالة Spot dieser ty yal‏ يجين يقع على الكروموسوم رقم Q)‏ وهذا الجين مسثول عن 

نب ATP Binding comete pore etl peto (ABR Poo)‏ يعبسل على ыу» dod‏ 47۴ تج الطاقة الازمة 

لتقل tege‏ عبر الأغشية الخلویة اخلایا Адый‏ 

4 - الزيادة العائلية فى کونسزول Familial hypercholesterolemte кай‏ 
تمزى هذه الحالة إلى نقص قى مسستتهلات البروتينات الدهتية متخفضة الكثافة Дону popes‏ ينتج عته زب 

الكولسترول فى الدم وظهور Де‏ لأمراض القلب. ويعزى عدم تكون انستقبلات إلى حدوث طفرة Bie‏ 


الأمراض الوراثية والأصول AB at‏ 
أوشحك الدراسات الاحصائية شیع الأمراض ثات الجیتات اثتتحیة علی الكزوموسومات الجسمية فى أصؤل عرقية UN‏ 


сэу Ше»‏ الجذول الات Ling‏ من هذه otl‏ وارتباخھا يامو 


Ethnic associations with autosomal recessive diseases 


Disease Ethaic groupis) ] 
ماما وم‎ Cypriots, Grecs, айалы. Thais, Tans, 
| Chinese. таана. US. blocks 

Sickle cell disease African backs, Arabs, Wet indians 
“Tay-Sachs disease Ashkenazi Jews 
Gaucher deme. سس‎ 
Bloom syndrome Ashkenazi Jews | 
Adrenopental syndrome Км 

vere combined immunodeficiency | Apache تما‎ 

[SN pem 2 


كما يوضم الجدول الآتى اختلاف شيوع الحاملین لجین مرض الثالاسيميا (الخلطاء) قى الأصول العرقية الختلقة: 
Estimates of beta-thalassaemia heterozygote frequency in various ethnic groups‏ 


Carrier frequency 
me 
100-56 
m 


ويوضح الجدول الآنى اختلاف اسستجابة الجسم للعقاقير فى المجموعات العرقية ‏ 
التعامل مع عقاقیر معينة فى مجموعات بشرية دون آخری: 
Ethnic variations in some pharmacogenetic disorders‏ 


(Disorder [ethnic group (%) Frequency | 
‘Slow acetylation | Europeans 


Preudocholinesterase variants 


G6PD deficiency 


Hypotacasa 


Atypical ADH 


gas жеш هذا التو سلالات‎ ду ome باسم وه‎ Ша واحدًا يعرف‎ lg الحاى يتبع‎ gL GT ый у 
common مشترك‎ Sal ولكن أفراد أى من هده ا ٹسل واصاخاب السسلالة الواحدة لهم‎ 


p 


تحدید ЖЫ‏ 
бубу‏ يحدث اختلاط بين النسلالات من خلا 
السلالات عن بعضها البعض عملا متعترًا فى كثير من الأحيان. 
ومن الصفات BI‏ يعقد Ye‏ فى aues‏ السلالات А‏ تذكر الشمر وائیشرۃ کل الرأس وقول الجسم وملامخ الوجه خاضة 
الأتف айл,‏ والفك وشكل aei‏ ولونھا: 


و ———————— — رو 


меа 
مهن‎ 

Bante 

Melanesian and Papua 
N 
Australian 
Dravidian 
Eskimo 


gran 
Lap 

Non American Indian 

Central and South American dian 


озу‏ السلالات SB AA‏ ما يلى: 


тозо 


лг 


them Mongo! 
Southeastern Aviti 
Pelsoesan and Micronesan 
Hinde 

Ens Afican 

0 

Alpine 

وو وپ 
Монет European‏ 


ааа 


التعامل مع الأمراض الور 


حقلت المقود الأخيرة بالاهتمام بالأمراض الورائية وا غلى Ый‏ نوی الطیی حت НЕС‏ خاطة = بعضها Se‏ 
cii Sly‏ الجامعية - للتعامل الإكليتيكى guai‏ مع حالات الأمراض الورائية: أو على امستوى الاجتماعی والانسانی من 
حیث إنشاء دور المعاقین ومتھم الصابون بأمراض وراثية بھدف رعايتهم ae‏ إلا أن الآمر يحتاج إلى مزيد من الرعاية لهزلاء 
من مختلف النواحی الطبية والاجتماعية Lad,‏ الالية 

ومن الجدير le‏ أن أول عمادة للأمراض الورائية فی BST рыл‏ ولاية تيويورك بالولايات التحدة الأمريكية على يد 
الطبيب تشارلس ديغينبورت Clarke Прот‏ قى عام AUN»‏ وفى الملكة التحدة أنشثت آول عهادة للأمراض الورائية فى 
عام 1١4‏ على يد الطبيب (جون فراسر روبرتس) Fraser obere‏ ملظ 

إن ممالجة مشاكل الأمراض الورائية تحتاج فى بعض الأحيان d 55 Д‏ نظام للح الورائی Mak Genet Sven‏ 
مراکز للاشتق ارات الورائية نس .کم laf‏ يحتاج إلى إنفاء نظام اتد خيص الأمراض الورائية فى Ba‏ 
حمایة للمجتمع Ау‏ من تاد آعداد المابين بالأمراض الورائية. وقد لقى هذا الاتجاه Ышы‏ عاليا وخصصت دورية علمية. 
ماسم Pria Digne‏ تصدرهاً دار تشر ЫЙ»‏ شهيرة هى Wily Medal uan‏ فى انملكة التحدة والولایات التخدة 
الأمريكية. وتحتاج الرعاية oa QA LAS‏ الورائية إلى العمل غلى توفير الخیرات البشسرية at‏ وال تلزمات Rel‏ 
اللازمة لإجراء التشخيص المعملى . ويحتاج أيضا إلى ЧӘЙ‏ برامج تهدف إلى التخقیق من So‏ المصايين ومحاولة دمجهم كمتاصر 
فاعلة فی المجتمع улуу‏ تخلیف العبه عن آسرهم 

تقض التمويل Эй»‏ دول تثقية كفيز من Аку!‏ فى هذا ci ‚зый‏ تلبت عركات الاين Gy‏ استيا فى 

التفلسب علسى هذه السعوبة. وأذكر هنا نداء صدر قى بريد جريدة الأهرام فی ۲۹ مايو ۲۰۰٢‏ من ale‏ بوحدة Vgl‏ بست فى 
أطفسال و الريش الجانمیتطلب قيه التبرع эу‏ تردن على الوحدة التين يبلغ عددهیم = كما قالت - ۷۸۰۰ مین 
سٹویا!! 

ومن المهم أن يدرك الفرد أهمية اللجوء إلى الطبیب انتخصص فی الوراثة وإجراء تحليل کروموسومی إذا ما واجه يعض الشاکل 
الطبية مشل الإجهاض أو ولادة جنين متوفى أو الإصابة بالمقم أو السرطان أو إذا ما أصيب وليسد له بالتخلف العقلى أو كانت 
ملامحه غير igo‏ 

ولا فك أن تفر الوھی العلمى بین جموع لس بآليات الإضابة بهذه uai‏ وأعراضها وطرق التعامل مها والاحتمالات 
الواردة لتخفيف تداغياتها يعتبر واجباء إذ إن هذا العی يشكل جبهة مواجهة شد هذه الأمراض التى Ul‏ أشاعت اليأس لدى 
بعض الأسو؛ .كما b ЫЛ‏ كانت سا roe‏ الخرافة حول أسبابها وتحاولة التخلص منها. 

وقد أؤضحنا فى التصل الثانث كيف أن الإٹسماع انين وبعض المواد الكيميائية تؤدى إلى طفرات يمكن أن تسیب خللا فى 
الحمض النووى лі, (DNA‏ ٹورک d‏ تقادمة إذا ما أصابت الخلايا ЫШ‏ ومن هنا يجب تجٹب هذه 

ؤثرات ый‏ انار 

јал"‏ فن ضفاعات معينة „аш‏ التعرض ى 

TU ETE 


етлер‏ — — — — بيه 


ts 


* التعرض للحوادث تات العلاقة pin Dico‏ كما فى حالة pls ДУШ) узый‏ زى 4- 


عم فی تکسرتویل _ آوکراتیا 


5 حالات gi‏ القدة الدرقية لدى الأطقال فضلا على YA‏ حالة )38 


Caine‏ الذى وقح فى يوم ۲۵ أبريل +۱۹۸ ونتج ce‏ زیا 


عقب الحانت نتيجة ال ۲ رصد ani‏ المراكز المحية الذى تيع أ 


Way‏ هنا إلى أن التعرض лу‏ ترس Zu‏ ووقق уа pa‏ هذا مد ككل es‏ عل 
اسان 
cylin *‏ حساسیة الأفراد عند تعرضهم لا 
Mec us Seeing 78‏ 
التحدة الأمريكية مع العاملين فى مجال عنصر البرل وم Beryl‏ حیت йч‏ البعض من مرض يعرف پائے: derylini‏ 
آر Beryllium Disease (CBD)‏ سیق 


di وفی هذه‎ veneti vanis 


07 


وفيعا يلى يعض المحاور التی يجب الأخذ بها من أجل السسيطرة بقدر الإمكان على الحالات الرضية الواقعة أو المحتملة 


للتقليل من التداعيات غير الرغوبة للأمراض الوراثية. 
* التوعية لدى موم اتابن بالجوانب d‏ للأمراض الورائية : وتشجیمیم على 
* إقامة جهاز تنقيذى متخصص فى عملیات السح الورائى. 


اد مراكز الاستشارات Чаш‏ 


قارب: حیت إن ذلك قد يظهر أثر جينات مرضية شسائعة فی الأسسرة ولم تكن ذات فعالية 
ie dem‏ 


* التحذير من عواقب الزواج بين 
ظاهرة عند الأبوين» ولكنها تظیر ائرض حال تجمع هذه الجينات فى تسلهما كما هى الحال فى خريطة العا 


وتوص “خريطة JH ШЫ‏ ۱۵۱ تؤزيث مرش جفاف pes‏ نجل( الذئ أشي ر لد فى ali‏ السنادس. 


iy‏ الخريظة Get‏ هذا مز بين ذكور 


تام ستل ЇЙ on i‏ تیب ززج ارب تنما 
وجود الجين بصورة iy ену‏ زواج 


0 Dy 


d 
۳ 3 الأقازب‎ 
== + ب تسيب فى شيوعه‎ 


* إجراء فحوص تشخيصية للجنين عنم 
تخوف مبرر من مرض معين. وتستخدم فی ذلك 
قوق Uem aia‏ أو فحوص 


а 


eis) 
مات وریت ار‎ Ligh 
| ду 
үү 
Seon القارب بن لرجل‎ 
لانت لیم الجل لايع‎ 
Жей انر في‎ mel 

rc 


.بطن الام لڈم الحامل JS)‏ ملون ет‏ وذلك بعد الأسسبوع الخامس عضر للحمل: ثم تتمی الخلايا الموجودة بالسائل - والتى 
مصدرھا اجنین - فى أطباق زجاجية؛ ويجرى للخلايا تقنية شهار كروموسوماتها Шуны‏ لكشف أى خلل يكون موجود بها 
كما يجرى للسائل تحاليل بيوكيميائية Bice test‏ وهو إجراء بستفرق مدة تتراوح بين ٦-٤‏ أسابيع . وهتاك تقنية obl‏ 


عرف Ийи Sample‏ ۰23 وفيها تؤخذ العينة من غشاء الكوريون المحیط بالجنين JE‏ ملون бет‏ فی 


مبكسرة سن عمر الجنين رفي الأسسيوع الثامن) وإجراء التحائیل انطلوبة فى وقت Ан‏ سن عمر الجنین سا يعطى فرصة أفضل 
تنل cocti‏ ومن ناحية أخرى يمكن إجراء منظار جنینی Ау‏ یسح للطبيب برؤية الأوهية الدموية للجنين وهو 
فى الرحم وأطذ qo‏ من دم الحبل انسسری Mood sampling PUBS)‏ همسجم رسكل Quat‏ وبساعد ذلك فى 
تشصخیص بض الحالات المرضية مثل الهيموفيليا والأنيمها النجلية. ويمكن علاج الحالات المرضية للجنين عن طریق الجراحة 


Oo]‏ بعض المكملات اللازمة لنبوه. وقد يقتضى الامر فی بعض الحالات اتخاذ قرا 


ons 
LE 


التى يمكن تشخيصها فی الأجنة البشرية قبل ولادتھا: 
Some genetic disorders lor which prenatal diagnosis available‏ 
Талаага &‏ 

Haemophilia’, В 

КУ 

Huntington disease 

Айй росузпе kidney disease 

Fragile Y mental retardation 

Duchene muscular dystrophy and a number of other muscular 

trophies 


ويوضح الجدول الآتى بعض الأمراض ا 


Retisoblastoria 
Phenyleetoaucis 

Omithine ıranscarbanıylase deficiency 
Ober less common disorders 


MJ المجتممات» فعض بری ضرورة إجهاض اجنین إنا كان‎ ly تشخيص الأمراض الورائية قبل الولادة جدلا‎ „д 
جوا‎ Jil خطیة وتبرر‎ gi مها: ما هی الحالات الرضية التی‎ E M Qe وهنا يقار عذذ‎ ЗЫ على نرجة كبيرة من‎ 
لأيجوز إن‎ Je الملكة التحدة على سبيل‎ d يجوز إجهاضه.‎ Voy ومنها ما هو التوقيت قى مر الجنين الا‎ foit i 
اوق‎ 990 
vn فعلى سبيل الثال )0 ثبت تحلیل‎ lod. ساعد الت خی قبل انولادة فى تجتب إصابة الوليد بالحالة‎ Gd 
ЫМ والتی تزدی إلى تصخم البظر والشفرين فى‎ - Cangenialadienal perplnis باسح‎ y di النووى وجود الحالة ثرضیة‎ 
طوال فترة الحمل مما يحول دون‎ derameriascne تعطى } جرعات من عقا‎ - Vinton - التناسالية الخازجية للولهسدة‎ 
پور هذه الأعراض غلى الوليدة.‎ 
حيث یٹم‎ эйт 600000 يعتمد على تطبيق ٹکنولوجیا الخمض النووی وتقنية الإخصاب فى الزجاج‎ ST وهناك أسلوب‎ 
VM بن‎ ый ja ره يعر حول‎ V i عا‎ а; аш д i مق اوناك ییوت‎ ai بخماب‎ 
POR ду الذق تجرى مضاعفته‎ DNA i خلية أو عدد محدود من خلايا كل جنين ليستخلص متها الحم‎ Зер شع‎ 
a الجنين العافى‎ ра التهاية‎ ду Pre pal ab да л 


ثم يختبر فيما إذا كان يحتوى على جين امرض бн‏ 
رحم الأم ویستغنی عن باقی الأجنة. 

وفی حالة اش الورائية fab Reel‏ اجنين الذى لا يحتوى على الجين المرض+ أو الذى يختوى على نسطة واحدة. 
منه. وفى خالة الأمراض التى جينها سائد يختار الجتین الذى لا يحتوى على الجين امرض 

وسنعطی فيما يلى مثالا لتوظيف تقنية الفصل الكهربى على نوح الجیلاتین :5/76 فى تش خیس مرض التلیف 
الحوصلی зде ros‏ فی الأجنة. وكما سبق القول ОЎ‏ هذا امرض يرجع إلى طفرة فى البروتين (CFTR‏ تشسمل فقد قاعدتين 
ٹیٹروجیٹیتین فى الشسغرة رقم ۰۸ الدالة على الحمص الأميتى heerlen‏ وفى هذه الطريقة يستخلض ДМА им»‏ من 
الخلايسا иел ау ney‏ فى ШЫЙ‏ المحيطة بالشسغرة رقم ۰ لجين هذا البروتين» وذلك افتمانا على يوادئ eines‏ 
معدة لهذا الغرض وتقنية AO‏ التى تحدثتا غتها من قبل. ويوضح شکل )108( صورة للوح الجيلاتين الذى أجرى هليه الفصل 


الكهربى وذلك بعد صباغته يصبغ etidm brie‏ وفيما يلى بیان بالحارات дәш‏ ال 


LT |‏ —— — ]ات 


без 
کشت البكر عن لإسابة بمرض یف الحوصلي‎ 
کن تور فى اجنین مور وین بعد‎ 
decembre cid اتید‎ Aa اتید‎ 

thin romide i ойуу 


رم oat)‏ اليل ی برج mater ad‏ یر حجار 


A FSI UE RET عينة‎ (у, 

ihe, soma عبات سوه‎ Lie (0) had 
el الومحة‎ шы ду ع‎ ша бу. э у الحارات‎ 
aped سور لی‎ 

خرن رقم( ۹) لأب ولام وا خلبطان فى سئة اف موم 
وقد ظهر اکل متها ف لو ااجماتین уз‏ علوف dl ie‏ 
ae Bos‏ رش CAPIO‏ 

لق بين حجم این لات cipit‏ قت 

الحسارة رقم 7 تلص الجنين (حيت id‏ من خمات زیون 
لذى أشهر ني فى خبط اما бууу‏ اجنين فى جات 
жуэ‏ سای سا يدل على أنه تل فی جیا۵ dy‏ 
[rae‏ 


الحارة (۱): ونشمل حمض DNA‏ الیل marker‏ الذى يحدد حجم الیائدات فى الوقع المختظفة. 

الحارة (؟): فارفة كحارة Corse‏ 

الحارة i (T)‏ عينة ضابطة نت Menage‏ فى الطفرة )4679 

الحارة (8): عينة ضابطة طبيعية ریس بها الحالة (eai‏ 

الحارتان :)٥(‏ (5): وهنا خاصتان بالآب والأم» حيث يظهر فى حارة كل منهما саде Y)‏ العليا منهما للجين الطبیعی, 


والسقلى للجين المحتوى على الطفرة الخاسة بالحالة المرضية: وذلك بالرجوع إلى الحارتين ут‏ للاستدلال. 


الخارة [۷): خامة بالجنين. ویلاحظ بها بائد واحد تناظر الیائد الخاص ly‏ 


деру Uis JI بختوی غلی الجین‎ 


رقم( المرضية. ويدل ذلك على أن اجنين 


الاستعلالہ 
ogg‏ الفمل الخامس مثالا لتطبيق تكنولوجيا البيولوجيا الجزيئية قى تضشخیض مرض الأنيميا النجلیة فى 
EJ‏ 


* وضع تظام یضمن عمل فحوص تحدیٹی الولادة Newborn Seeing‏ تلك ف عن حالات مرضية без‏ مثل مرت 
کیتون يوريسا مهار تما See Col Anemia‏ یتح ذلك إتخاة إجراءات مبکرۃ للسيطرة على الحالة 
дәй‏ 


* الکشف عن الحاملين Сайт‏ للجيتات الرضية الذين لا تظهر عليهم Thal‏ لرشيت ويساعد ذلك على اتخاذ القرار м‏ 
عدم الزواج فيما بيهم اب: كتا يحدث مع الحاملين لجين مرض 
سک » وكذا فی تخقیف يعض الأعراض ДБ‏ قد يمانى متها الحاملون للجين (يصورة خليطة) فى بعض الحالات: 
كذاك فإن اتباع هؤلاء لقيود وضوابط معينة قد يحول دون وقوع أضرار موق فالحاملون مثلا للجين المائلی لزيادة الکولسترول 
نی الم Рина Agger (ЁН)‏ معرضون Sve‏ شتاعب الشريان التاجسى Corman artery‏ الذى پنڈی عضلة 
القلسب» ولذا فإن бый‏ على تدخين السسجائر ومحتوى الوجبات الغتاتية واتبساع برنامج للتدرههات الریاضیة يحول دون حدوث 
هذه الخاطر فى الشريان التاجى. 

* إعداد سجلات وافية ودقيقة على ستوى قومى لحالات الأمراض الورائية بحيث تغطى امتوفين متهم أيضاء بحيث يضمن 
له Шы ql‏ لخصوصية الأفراد والعائلات 

* تسجمل التاريخ الصحى للأمهات: حيث إن هناك ШИ)‏ إذا ما أصابت الأم فإنها تشسکل خطرًا على صحة الجنين: ومن 
أمثلتها مرض السسكر Diabetes тейїш‏ من الطراز /) الذى يش كل ЫЫ‏ على الأطراف والقلب والأنبوبة العصبية. كذلك فان 
مرض الصرع إذا کان يصيب الأم فإنه قد يسيب تشوهات فى مخ ورأس وقلب الجنين: كما أن إصابة الم ببعض الأمراض مثل, 
أولها لعقاقير معينة أو تعرضها لؤثرات بيلية. 


وقد أدركت дуй‏ امتقدمة ый‏ إتشےاء تا 


ام كامل لاست ارات الورائهة نادت pea Generi‏ فى التقليل من الأعباء 
الناتجة عن تفاقم وشيوع الأمراض الورائية على رغم التكلفة الاقتصادیة А‏ اللازمة لدعم برامج الح الوراشى؛ ذلك أنه - على 
سبيل الثال - تكلفة المسسح الوراٹی لمشرة آلاف طفل لاکتشاف حال رض فينيل كيتون шм‏ تقل عن تکائیف ,249 
مريض واحد بهذا الرض طوال حياته. 


على أنه يجب رفع أى إحساس بالخجل أو الذنب فيما لوكان اشسح الورائى ly‏ جيل الصحیٰ للفرد أو الأسزة له جوائب 
غير مريحة, كما يجب رفع أى إحساس بالاستعلاه ندی البعض مین يظتون أن وضعهم الاجتماعى رفيع الستوى يخرج بهم عن 
نطاق الخضوع نثل هذه التدابیں 
* توفیر التخصصين المتدربين على فحص حديثى الولادة وذلك فی كافة الستشفیات والوحدات الصحية Uap‏ للتوليد. 
توفير LOSI‏ المؤهلين للتعامل مع حالات الأمراض 
ویر الاحتياجات الطبية I‏ 
بتدبیرھا حسب الأحوال. 


Capel Jao pha cog дый IE كما فق خالة‎ psal ey rad قد تحتاع بعض الحالات إل حلاج‎ * 
` e a шейге Ды) Чуу أو تقونن الاسایع‎ Mises 

* استخدام Bloc‏ 2 للحيلولة دو ل تست Aer ti ad‏ اذى يتعرض d‏ الاب 
بد (عرض مارفان (Marl Sy‏ انسٹول عنه جين يقع على الذراع الطوبلة للكروموسوم رقم )09( 

* تجنب العقاقير التى تؤدى إلى تکس Ш>‏ السدم Ветар‏ حالة نقص إتزيم p————‏ 
)0800( (الجين الخاص به يقع على الكروموسوم1): مثل العقاقير المضادة تلایا 

* تقليل كمية الحمض الأمينى فينيل آلاتين عرص إلى آدنی حد ممكن قى غذاء مرضى уена‏ يحول دون 
ظپور التخلف العقلى عند هؤلاء Сод‏ 

* حظر تناول مرضى همع اللبن ومنتجات الألبان» حيث لاتستطيع أجسام هؤلاء الرضى إجراء التحولات الفذائيةة 
الطبيعية لسكر الجالاكتوز. 

* فی الحسالات التى تنتج فيها الحالة المرضية عن تراكم أحد الواد الناتجة عن التحول الفذائی يمكن إدخال هذه المادة فى 
مسار تحویلی بديل» ومثال ذلك إعطاء مرضسى زیادة الأمونها فى الم هدصر الناتجة عن نقص Cente ну‏ 
ار جرعات من Sod exte‏ تعمل على تخليص الجسم من التيتروجين من خلال مسار بدیل. 

* فى حالة زيادة منصر الحذيد فى الام бум‏ جرح V э‏ ومهم 

* فى حالة مرض ولسون Илт йозе‏ الذی يؤدى إلى الإضرار بالكبد والجهاز العصبى نتيجة زيادة عنصر النحاس يعطى 
الريض enini в‏ 

* فى حالة مرض :لاش عن نقص Оини уван‏ فى الخلايا یماج السابون پجرعات. 
فیتاسین ٠ (Рупе)‏ مع تقليل الثيونين medii‏ الغذاء. Аму‏ المريض بهذه الحالة من تخلف عقلى وهخاشة 
العظم ашырат‏ ومشاكل فى غدسة المینء مع ازدیاد هذا زيم فى اليول والیلازما۔ 

* فی حالسة ظهسور أصراض سرض Aroma antep‏ على الأطقال عند القشام۔ فان إغطاء مركب 


را يضمن لهم s‏ وهو مرض ورائى جینه Cie‏ وأعراضه تقرح الجلد epi à ty‏ رن 
ات ند فى امناطق المحيطة بالفتحات بالجسم وظیور التهاب تقیحی شت رمعم بأصابع الیدین والقدمين. ويصاب الطفل 
بالوهن iy‏ ونقص فى النمو مع ظهور را بشكل غير عادى dile‏ 


* فى حالسة عرش الهيموفيليا نز الد یی اون العامل АЛТ,‏ الذئ يتقصه Ra‏ يؤدى إلى غمان itas‏ 
عند حدوث جرح 


* تقبس مركب andi puit‏ > يسيب مشاكل متعددة خاصة فى الرئتين» ويمكن تدارك ذلك بإغطاء جرعات من هذا 


* الوحسظ أن „к a‏ الصابین بحالة الأثيميا التجلیة بالإضاقة д‏ احتواء خلاية دماٹھم الحمراء على هيدوجلى 
تکون عدة الأعراض المرضية عندھم أقل حدة عما هی الحال فى أولتك الصابین ببرض الأنيمها التجلية ققط ولھڈا ding‏ أن إعادة 
تنشيط جين الجلوپین الجنيتى يمكن أن يقلل حدة الر: الصاہین بالأنيميا التجلية. 

ويتضح من الأمثلة السابقة أن العلم والطب قد استطاعا التعامل بتجاح مع حالات متعدد: 
الأمراض الوراثية مما خفف من آثارهذه الأمراض. والآمال معقودة| أعلى تحقيق 
سيطرة أكبر على هذه الأمراض بفضل مزيد من التقدم العلمی فى هذا الجال ویفضل جهود 
المؤسسات الرسمية والإعلاميت وشيوع الثقافة العلمیت لدی الخاصة والعامت. 


EM 
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الأستاذ الدکتور منیر على عز الدين الجنزوری 


٭ أستاذ بیولوجیا الخلیۃ۔ كلية العلوم- جامعة عين شمس. 

٭ الرئيس الأسبق لقسم علم الحيوان بکلیۃ العلوم جامعۃ عين شمس. 

٭ سافر إلى بريطانيا فى عام ۱۹۸۵ فی مهمت علمية بمستشفى سانت موری فی 
الإمبريال كوليدج بجامعة لندن. 

٭ حصل فى عام ۱۹۸۷ على منحة من المجلس البریطاتی لإجراء بحوث فى رویال 
مولوای كوليدج بجامعۃ لندن: ثم عمل بالکلیۃ تقسها عامى MAY 143٠‏ 
٭ قام بالإشراف على حوالى ثلاثين رسالۃ جامعية للماجستير والدكتوراه. 

٭ شارك فى تحكيم حوالی ثلاثين رسالۃ للدكتوراة واللاجستير غير تلك التی 
أشرف عليها. 

٭ شارك فیٰ تحكيم Nee ti‏ ترقیه الن فرج S‏ مسال وأستاة بالجامعات Tapia‏ 
ومراكز البحوث. 

٭ قام بتأليف (hy‏ كتب فى الثقافة العلمیت (۲۵) كتابا ذات خلفیۃ علمية للطلائع, وشارك فى 
تاليف )0( کتب جامعیۃ متخصصة 

٭ دعى لأحاديث تلیفزيونية وإذاعية لعرض مسائل علمية وذلك نا يزيد على زا تسجیلا تلیفزیونیا وإذاغيا. 
* قام بکتابۃ حوالى ۵۰ مقالۃ متصلة بالثقافۃ العلمیۃ فى эле‏ من الجلات والصحف المصرية (الأهرام 
۔ أخبارالیوم۔ الجمهورية. مجلة أكتوبر مجلۃ العلم۔ مجلۃ العلميون.. ) . 

شازاد ی اعداد стти ЕНРИКЕ gala all‏ کند ریق 


» ساهم فى «موسوعةّ أعلام الصریین للقرنين ۱۹و۲۰ التى تشرف على اصدارها مكتبة الإسكندرية. 


رجمۃ الجزء الخاص بعلم الوراثة 000:1 فى موسوعة Britannica‏ إلى الغ العرييت. 
٭ قام بترجمۃ عدد من القالات العلمية نشرت قى مجلت «العلوم الکویتیت» التى تصدرها مؤسسة 
الكويت للتقدم العلمٰیٰ القجمت هن Scene Ашай уй» o Model‏ 


٭قام 


٭ قام بترجمت эле‏ من إصدارات Uis National Geographic Society у Britannica Learning Library‏ لظب 
эле‏ من‌دورالنشر. 


نياره للمشاركة فى 


تقییم التقدمين لديها من أعضاء ميث التدريس بالجامعات للصریۃ للصصول على منح دراسية وفقا 
لبرنامح التيادل التعليمى والثقاقى. 


1441:1848 قی العام الدراسي‎ Olas Ла) لنمعلمات ب «عبری»‎ СТРИНИН 
سافرقی مؤتمرات علمية إلى سوویا وليبيا والیمن ولنغرب, وكذا إلى السعودیم للتدریس.‎ ٠ 

ختیاوہ مؤلقا أومراجعا أومحكما لبعض الدراسات والکتب لدی الجلس الوطنى ٹلثقافۃ والعلوم 
M‏ بدولة الکویت, وفى مجلة «الكيميائية» التى تصدرها الجمعیۃ الكيميائية الكويتيز 
وكذلك لدى مؤسس: الكويت للتقدم العلمی: وجامعة البلقاء الأردتية: ومؤسسة روناء للإعلام 
التخصص فى السعوديت 
٭ دعته بعض الجمعيات والهيئات وللوتمرات لإلقاء محاضرات علمية. 
ه حصل على جائزة أحسن كتاب فى التطبیقات العلمیۃ من السيد نیس الجمهورية محمد 
مبارك فی عام ۱۹۹۸ 
٭ حصل على شهادة تقدير فى أدب الطفل لعام ۱۹۹۹ من السيدة الفاضلة سوزان مبارك. 
٭حصل على جائزة أكاد يميد البحث العلمی والتکنولوجیا لعام ٥٠٢٠‏ فى تبسيط العلوم 
٭ حصل على جائزة дЫ‏ دکتور/ أحمد أنور Oba‏ لعام ۲۰۸ فى مجال الثقافۃ العلمية التى تقدمها 
أكاديمية البحث العلمى والتكنولوجيا. 


٭ عضو لجن فحص الإنتاج العلمى للمتقدمين ڈنیل جائزة الدولۃ التشجيعية فى العلوم البيولوجية 
العام ٢٠٢‏ 


٭ أمين الئجنۃ الدانمت СААДАН‏ لوظائف الأساتذة بالجامعات الصریۃ رالتابعة للمجلس الأعلی 


للجامعات؛ تخصص علم الحيوان والأقيانوغرافيا البيولوجية ( الدورة الثامتة ۰۳۰۰۱ ۲۰۸ ) ٠‏ 
ө‏ عضولجنة الهندسة الوراثیڈ بالجالس القومیۃ انتخصصت التايعة لرناسة الجمهورية. 
» عضو اللجنت القومية لتاریغ وفلسفت الملوم التابعۃ لأكاديمية الیحث العلمی ر ۰۷۰۱ ۲۰۶ ۲۰۰ 


» عضو اللجنۃ القومية للعثوم البيولوجية بألكاديمية اليحث العلمى والٹکنولوجیا ر CANS‏ 
ات العلوم الأحيانية بأكاديمية البحث العلمى والتکنولوجیا 1 (f.‏ 


الکروموسومی ۔ الجینات ۔ طفرات الجدینات - طفرات صندوق التمائل 


> الاح الدنا - - - RI.‏ 
الفصل الرابع: اليتومكوندريا ‏ وحمضها لنووی وإنتاجها A mn HERI‏ 
оо.‏ 


الفصل الخامس: الملرق النعملية الحديثة ذات العلاقة بالکشف من التغیرات فى انادة الوا 
Able‏ جسم بار. 
تحضير الکروموسومات۔--- 
فش انکر وٹ تن سرع DNA‏ - 
فصل الحمض النووى DNA‏ من العلایا 
|نزیمات الٹصر والفصل الكهربى فی У‏ 
تفامل البلمرة التسلسل PCR‏ والفصل الكهريى فى الجيلا: 


طریقڈ سا نجر لكشف تتابع النيوكليوتيدات قی جزی м ОМА‏ 
طریقۃ ماکسام وجلبرت لکشف: ا الٹیوکلیوتیدات فی Wwe > МА‏ 
استخدام مجسات الحمض النووي. خسم [owe‏ 
طریقۃ سزون لإلتقاط عمش DNA‏ — 


——— RFLP تعدد وال قطع القصر‎ dacs 
الفصل السادس: الآمراض الورائية.‎ 
أولا أمراض وراشية تنش عن تغير فى أعداد الحكروموسومات.‎ 
كروموسومات الشق رالجنس) س-‎ эле تغیر فى‎ )1( 
pneu 
d 
—Á—— ربو تغيد‎ 
Ll 
هو ذواز سس‎ a 


ae - x AS 
051 7 1 سرشن‎ 
беа فى القواعد‎ na lay 


CR 
جج‎ HN 
ترجع إلى خلل فى جیتات لإنزيمات خاصۃ‎ a أمراض‎ ali 


seil] e 
النقص الخلقی لهرمون الٹوروکسین۔۔-‎ ٠ 
٭نقص إذزيم کاتالیز۔‎ 
٭ مرض جالاكتوز إيميا‎ 
٭ تقص إنزيم آدینوزین دی آميتيز.‎ 

سادسا, أمراض ورائي тете‏ 32 
٭ الاضطراب الخلقی للفدة جارڪلويه ‏ 

سابع "سراض التخزین فى الليزوسومات: 


aeri Ee و موک‎ 


)1( امراض وراثیۃ لها جين سائد على المكروموسوم X‏ 
pili pali ja tX eda‏ 
التبقع القصورى...... 

رب أمراض وراثیت لها جين متنح على الكروموسوم × 
»مرض تزف اندم (هيموفيلها» سس 
جتني Ui‏ 
× جفاف وحرشفۃ الجلد 


АРМА dag na لیوتیدات معينة فى‎ iens خلل قى أعداد‎ ge تنا‎ tos أمراض‎ a 
٭ عرض كروموسوم × الهش‎ 
تراغ‎ iie 
لنت ا‎ 
DNA إصلاح الحمض الثووى‎ Social عاشرد أمراض‎ 


— Vt 


* سوطان انستقيم والقولون الوازثي — ^A‏ 
ier‏ لاد ak eh‏ مسبت 
» تقص الكبريت فى الشعر. - 
حادق عشر: أمراض ورائيد ترجع ЫЙ‏ خلل فى المادة الوراثية الميتووكوندريا. 
٭ مرض ليود о‏ للعصب البصری 


ٹائی عشر الأمراض السرطائية والتغير فى الاد ة الوراثية. -. 
© ورم شبكية العين..... 09-0 
дА‏ مشر الفپروسات والأمراش а‏ 
رابع عشر الوراثة والاستجابة للمقاقير. 
خامس уо‏ والاستجابة للمؤثرات 
ساس مشر أمراض وراثیۃ ape‏ 
лба цьме‏ 
КЕИ‏ 
الوراثية للكولاجين - - 


٭ إختلاج الحركة وتمدد الأوعية الدموية. 
٭ عرض مارفان. 
#مرش السكر..... 


poll الزيادة العائلية فى كولسترول‎ e 


хе — والأصول‎ 


٭ الأمراض الوراق 


الفصل السابخ: انتعامل مع الأمراض الوراثي 


033 


كتب للمؤلف من إصدارات уз‏ معارف 


٠۸ الجينات وبيولوجيا الأمراض اليرائية‎ Y 

٢۔‏ العلاج بالجینات۔ Yet‏ 

٣س‏ ج حول ثورة العلوم البيولوجية. ۲۰۰4 

٤۔‏ تعن والعلوم لب ولوجیت فى مطلع القرن الحادى والعشرین سد رقی Ду‏ صُفحۃ فی جزأين-. 

۵۔ الاستنساخ۔ القصۃ الکاملۃ۔ العدد ۲۹۹ من سلسلۃ اقرأ۔ أبريل лї‏ 

ثانيا: كتب Air‏ 

١‏ علم الخلبة اطلاب الجامعات (AT)‏ مع ثلاثة مشارکین 

۲ الندنية الجوریت داعداد الشرائح اٹیھروسعوییتء مع مولف اخر po‏ قى خام ME‏ لطلاب Heat‏ 
الجامعیۃ الأولى وطلاب الدراسات العليا بکلیات السلوم والطي hil‏ 

ثالث كتيبات للطلائع لها خلفية علمية 


۱۔ممٹژوڑیزی مع القمرالصناعی p‏ 
۷۔ بهلول قی زتعلعه vac Xie‏ 
٣۔‏ نورا وسالی والإنسان الآلی ч‏ 
“ч кү)‏ | 
дый.‏ قريتى ومدینتی “ 
*. الكل والجزء يصنهان الحياة "а‏ 
-الشفرة الوراثية 3 
*الهندسة الورائية فى عالم السيوان .۰ ۲:۱ 
۹۔القدد السماه а‏ 
٠١‏ الأصداف va‏ 


ERR 
m عالم اللافقاريات اثانية‎ 1 
عالم لافتاریات اليابسة‎ ۳ 
۲۰۷ کا ۔ عجاتب الأسماك والبرمانيات والزواعف‎ 
ту ERES 


رشكل ۵ ب) رسم مجسم لقطاع فى إحدى خلایا الجسم يبين التراكيب الداخلية يها. 


(M)‏ جزیء DNA‏ یتکون جانبی الجزىم 
0۰ط دمن جزيثات السکروالفوسفات فى نظام 
یک ون حلزونا مزدوجا double hetis‏ یصل بين 
الجائبين جزیٹات القواعد النيتروجينية hase pairs‏ 


‘Sugar phosphate 
poss 


الأرشكل ۱۲برسم للکروموسوم رقم ۷ 
يوضح ثلاتة سستویات من الإيضاح لنظام 
الشرائط وذلك حسب طريقة الصياغة 
المستخدمة: فما کان يظه رکش ريط 
واحد يمكن مع استخدام طريقة صباغة 
ЕС‏ كعدة شرائط دل مدا وعدة 
مناطق بينية interbands‏ مثال ذلك الشريط 
731 فى الرسم آقصی اليسار وكيف 
تجسن إيضاحه فى الرسم الأوسط فظهر 
فيه الشريطان 313 7q‏ & 7031.1 حول 
منطقة بينية 70312 ثم تحسن الایضاح 
آکشرفی الرسم أقصى الیمین حتی 
الشریط 7315 ظهربه الشريطان 783131 
7491.33 & وللنطقة 
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فى أريع مجموعات 


Vut, | 7‏ تركيب الجینات 


bent p m 


ЕЕ m seus 

- ”تا | علیها اسم اكسهنا: 

يتخللها تتابعات غير شفرية 

Non ding Seqpencs‏ تسمی 

إنترونات non‏ 
الاکسونات والانترونات على السواء لتعطى Primary mRNA‏ فى مرحلة تالية يتم التخلص من 

الإنترونات وثلتحم Spliced‏ الاكسونات معا لتكون mature MRNA‏ \ 


بتاء الريبوسومة فى الكاننات أوليات النواة والكائنات حقیقیات النواة. 
لاحظ أن البروتینات الداخلة فى تكوين الوحيدة الصغيرة للریبوسومت يرمز لها بالحروف ج1 . م1 ,زا 
» ما تلك الداخلة فى تكوين الوحيدة الصغيرة للريبوسومة فيرمز لها بالحروف و5 , و5 Sj.‏ 
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بروتینات الويبوس وم تتخلق فى السيتوبلاز 

وآن بقية طرز RNA‏ روهى 585 ,288 ,185( 

حمض DNA‏ الريبوس ومى یتم فى النوية وذلك قبل ت 
تترك الوحيدتين التوية إلى السيتوبلازم. 
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IO et = een 


ہیں میم سی ۳۳9 
برجم میس Oeo‏ ہت تور ہا 


و جسم مه و - IPD AARP‏ 
[ue‏ 


9099 9000 мю suo) oua) ous pua وميه‎ 


suo эю 199 
moe = SSS 23 5 2 


j | sme 


dij وه‎ rer 


Prokaryota qene 


SISOS MITTS. 
JL zi 


Regulatory Going region Transcription 
region for termination 


transcription signals 
ination 


Eukaryot gene 
— i 


۱ 
КММА‏ ريجرج يريج يجري مجر 


E — پک‎ by 


Regulatory عمستام‎ 00 
regn for 201 

00 signals 
2000 


و 


Coding region (exons) 


بل : التركيب العام للجين فى كل من أوليات النواة Prokaryotes‏ وحقم 
ates‏ بدا الجين يوجد تتابع منظم يلزم البدء فى عملية Re‏ وفى نهاية الجين یوجد 
تتابع یکون إشارة لإنهاء عملية النسخ. فى حقيقيات النواة توجد إنترونات تتخلل الجين. 


رشکل۷غ 
ارتباط القواعد النيتروجيتي بعضها ببعض 
وفقا للهيئة السوية Keto form‏ 


" p 


0 
E - - 


T 
MERE ar 


DI 


ac 


= ہچ * 


eae birt 
в дшге (бз 


لاتيم 


Ајд‏ ارتباط غير سوى بين القواعد النيتروجينية 
tautomeric Эй а у‏ للبريميديتات 
(by‏ الهیئت отеп‏ للبيورينات 


5 


رش کل 4غ) خطوات ذش اة طف رة نتيجة إحلال الهينة enol tautomeric‏ للجوانين محل 
الجوانين السوى فى الحمض التووى رہ ) عند تضاعفه فى امرة الأولى c)‏ .)ثم تضاعفه 
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3 يسيب وجود ذرة البروم التى‎ ionized يتواجد لبعض الوقت فى صورة متأينة‎ (5- BU) الركب‎ (by 


ابدلامن ارتیاط: 


إعادة توزيع الالكترونات. فى هذه الحالۃ يرتبط المركب رلا مع الجوا 


الأخير مع السيتوسين. يترتب على هذا الوضع طقرات عند تضاعف الحمض النووى. 
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حیث إنه مناظر للأدنين analog of adenine‏ 
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اضطراب فى بناء جزیء الحمض 
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فى جزیه DNA‏ تحت تأثير UV irsdiation‏ 
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جملة فى السطرالاول تتکون کل کلمت من كلماتها من ٹلائڈ حروف 
رأشبه بشفرات الجين» وإجراء تناظربين ما يحدث فى هذه الجملة نتيجة 
بعض التغيرات فى حروفها وما يحدث فی الجين نتیجة يعض الطفرات 
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نقل الالكترونات من مركب 5014 : لاحظ أن نق الالكترونات من مركب РАБИ)‏ إلى co - enzyme‏ 
لا يصحبه نقص ملحوظ فى الطاق: الحرۃ. وعلى ذلك ضبن البروتونات لاتضخ عبر الغشاء الداخلی 

اللميتوكوندريا عند 11 Complex‏ . 


MUS)‏ جينوم اليتوكوندريا فى الإنسان: 
يحتوى الجينوم على تتابعات تخص ۱۴مرکبا 
بروتينيا تک ون الركبات التنفسية 11/۷ LIL‏ 
كذلك يحتوى الجيتوم على جينات 125 ,165 تخص 

أشير إلى كل متها يحرق واحد یدلل على 
الحمض الأميتى. النطقۃ الشار إليها D loop‏ تحتوی 
على متشا تضاعف DNA‏ وبروموتار النسخ. 


الفصل الخامس 


رسم يوضح الکونات الأساسية فی استخدام تقنية Flow Cytomsty‏ 
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دورة لیس حقيقيا ولكنه فقط لاستيعاب دورات الجزینات الناتجت فى الحيزالمتاح. 
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فى الحالۃ السویت وعندتة يعمل көй‏ 
القصرويذا تكون الأجزاء الضاعقۃ 
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MEET)‏ آما الطضل الأول قمادته الوراثية كلها لم تتقطع بإنزيم القصروبالتالى تجمعت 

لها وأنتجت band‏ واحدة كبيرة الحجم 50000 أما الجنين فقد آعطی شريطين bands‏ 2 صغيرى 

الحجم فقط مما يدل على عدم احتوانه على مادة وراثية لم تقطع بإنزيم القصروبالتالى فجيناته 
سليمة ويرمزله ۸۸ 
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تتناسب عكسيا مع حجم كل متهاء يتم إظهار مواقع تجمعات قطع DNA‏ عن طريق صبغ معين. 
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عن وجود طفرة باستخدام انزيم قصر, ومجس Probe‏ 


الطفرة فى جزیء DNA‏ إلى اليمين تتمشل فى طفور «Аз‏ إلى «О»‏ 


ҮРДҮН‏ تقنية RELP‏ يكن بها الکشف 
والفصل الكهربى فى الجیلا: 
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لاحظ أن المنطقة غير العرضۃ لأشعة الشمس والواقعة‎ 
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یحدٹ بتر deletion‏ فی الكروموسوم والذی یسمح فى حالته السوية بمرور الكلور إلى 
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3,2. Ehlers-Danlos-syndrome 

عدم راقتطاع أطراف جزیثات البروكولاجين 

trimming of the procollagen‏ فى أن يصيح 

الجلد قاي لا للامتداد بش کل كبير كما 
يتضح من الصورة. 


أخذعينة من السائل الأمنیوتی الحیط بالجنین عن 
طریق حقنۃ قی جداربطن الأم Amniocentesis‏ 


Chorionic Villus Sampling فى فترة مبحكرة‎ 


